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Нарушенията в развитието и формирането на скелета привличат 
вниманието на много учени още от древността. В последните десетилетия 
интересът към наследствените заболявания, в това число и скелетните 
дисплазии, прогресивно нараства, както от гледна точка на 
диагностицирането и систематизирането им, така и във връзка с 
обещаващите възможности за лечението и предотвратяването им. 
Бързото развитие на клиничните дисциплини направи възможно видовото 
определяне и класифицирането на научна основа на стотиците различни 
нозологични единици, познати на човечеството от столетия.
В изучаване на костната патология и особено на скелетните 
дисплазии, повратен момент се явява откриването и използването на 
рентгеновите лъчи в медицината. Вече сто години конвенционалните 
рентгенографии на скелета са незаменим източник на информация за 
формата и размера на живата кост, взаимното разположение на костите, 
нарастването и съзряването на скелета. Единствено резултатите от 
рентгеновото изследване са в състояние да определят видовата 
принадлежност на някои близки по външна изява скелетни дисплазии. 
Дори когато диагнозата на тези заболявания може да се постави на 
базата на молекулярен или структурно хистологичен анализ, клиничната и 
рентгенологичната оценка имат своята тежест доколкото спомагат да се 
подбере подходящия тест. В последните две десетилетия въвеждането в 
клиничната пректика на високоразделителната ултразвукова апаратура 
създава уникални предпоставки за ранна пренатална диагностика.
Анализът на клиничните наблюдения показва, че дисплазиите в 
повечето случаи се диагностицират късно, диагностициреат се погрешно 
или изобщо не се диагностицират. Неразпознаването или късното 
разпознаване се отнася до леките форми с нормална преживяемост, 
докато погрешното разпознаване е предимно при леталните форми.
Точната диагноза на скелетните дисплазии дава възможност за 
адекватно терапевтично поведение: неотложни, животоспасяващи мерки 
при някои от вродените форми; избиране на подходящо време и 
подходящ начин за хирургическо лечение на деформациите; 
профилактиране чрез медикогенетично консултиране на следващото 
поколение; правилно подбрана консервативна терапия при пациентите с 
относително леко засягане на скелета.
Навременното разпознаване на скелетните дисплазии има 
съществено значение и за успешното реализиране на личността на 
засегнатия индивид.Чрез адекватен, обществено ангажиран подход към 
него, респ. към фамилията, би се постигнал успех не само във 
физическата, но и в психосоциалната сфера на човешкото здраве.
3ЦЕЛИ ЗАДАЧИ
Основавайки се на литературните данни, че рентгенологичното 
изследване е водещо в диагностиката на скелетните дисплазии и 
пренаталната ехография е с възможности за разпознаване на леталните 
им форми, си поставихме за цел:
Да представим и анализираме многообразието на белези от 
образната диагностика на скелетни дисплазии с оглед оптимизиране на 
пренаталния и постнаталния диагностичен процес в съответствие със 
съвременните изисквания на медикогенетичното профилактиране и за 
снижаване на детската заболеваемост и смъртност.
За постигане на тази цел си поставихме следните задачи.
1. Проучване на разпространението на леталните 
остеохондродисплазии във Варненския регион за период от 10 години.
2. Методологично обосноваване на необходимостта от 
въвеждане на post-mortem рентгенологично изследване на всички 
мъртвородените и починалите в перинаталния период.
3. Анализ на резултатите от пренаталната ултразвукова 
диагностика на Медикогенетичния консултативен център гр. Варна.
4. Преглед и анализ от позицията на съвременните познания на 
съобщения в българската медицинска периодика, отнасящи се до 
скелетни дисплазии след 1962 година.
5. Клинично и рентгенологично представяне и анализ на 
собствени наблюдения на скелетни дисплазии в диференциално 
диагностичен аспект и акцент върху атипичните прояви.
6. Създаване на опростен, практически насочен 
рентгенологичен диагностичен справочник, съобразен с времето на поява 
на белезите на скелетните дисплазии.
МАТЕРИАЛ И МЕТОДИ 
МАТЕРИАЛ
Проучването обхваща две основни направления - клиничен 
материал и данни от публикации в българския медицински периодичен 
печат, отнасящи се до скелетните дисплазии за 35 годишен период - от 
1962 г. до 1997 г.
Първото направление се състои от три групи клиничен материал: 
Първата група включва 637 патологоанатомични протоколи1 на 
починалите деца в неонаталния период (до 1 седмица от раждането) и
1 Данните от протоколите са ползвани с разрешението на ръководителя на катедрата по 
патологична анатомия на МУ Варна.
мъртвородените за десет годишен период, на основата на 54 650 
раждания в трите родилни отделения на бившия Варненски окръг 
(родилно отделение на АГ болница гр. Варна, родилно отделение на ПОКБ 
гр. Варна и родилно отделение на РБ гр. Провадия) от 1986 до 1995 год. 
Разпределението на ражданията и починалите в перинаталния период и 
мъртвородените са представени в таблица 1.
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Табл. 1: Брой раждания и перинатална детска смъртност във 
варненския регион1.














29 513 18721 6416 54 650 637 (1.17%)
Втората група включва 1050 бременни жени, контингент на МГКЦ 
на МУ-Варна, на които е проведено пренатално ултразвуково изследване 
за периода 1987-1996 г. Показанията за ултразвуковото изследване се 
разпределят в три групи - токсична нокса в първия триместър на 
бременността (най-често прием на лекарства с известен тератогенен 
ефект), наличие във фамилията на наследствено заболяване, и жени с 
нормално протичаща бременност изпратени по друг повод.
Третата група включва 114 лица със скелетни дисплазии, 
изследвани в Катедрата по рентгенология и радиология на Медицински 
университет гр. Варна и рентгеновото отделение на Окръжна болница гр. 
Сливен. Пациентите от тази група споделят широк спектър заболявания 
от списъка на последната ревизия на Международната класификация на 
остеохондродисплазиите (1991). Разпределението на болните по 
нозологични единици е представено на таблица 5. Възрастовата 
характеристика и пола на лицата с нелетални форми на 
остеохондродисплазии е представена при резултатите от проучването.
Второто направление включва кратък анализ на данни от 
публикациите в български медицински списания, отнасящи се до 
скелетни дисплазии за периода от 1962 до 1997 г. В литературния обзор 
към всяка група нозологични единици в раздела "Класификация" са 
посочени българските автори, описали случаи на съответното заболяване 
- всичко 85 статии, публикувани в списанията "Рентгенология и 
радиология", "Педиатрия", "Ортопедия и травматология", "Акушерство и 
гинекология", "Съвременна медицина" и "Вътрешни болести" от посочения 
период. В раздела "Резултати" в клинико-рентгенологичния анализ на 
клейдокраниалната дисплазия са включени и публикувани данни на други 
автори с оглед на по-пълното определяне на рамките на синдрома у нас. 1
1 Данните са от официалната статистика на РЦЗ гр. Варна.
5МЕТОДИ
1. Клинични
• данни от анамнезата
- начало на проявление на белезите
- достоверност на диагнозата до момента
- оплаквания извън костно-ставната система




2. Генеалогични - изграждане на родословно дърво (съвместно със 
специалисти от МГКЦ на МУ-Варна).
3. Образни
• конвенционално рентгеново изследване. Рентгенологичните 
изследвания на скелета са извършени по стандартни центражи за 
съответните кости и стави; под скопичен контрол в случаите с изразени 
деформации. Използвахме апарати GE Televix 1500 и TUR 801D.
• рентгенови методи за определяне на остеопороза. Метод на 
Singh.
• рентгенова костна денситометрия (остеометрия). Костната 
денситометрия приложихме при лицата, чиято клинична констелация 
насочваше към синдром с намалено минерално съдържание на скелета. 
Използвахме остеометър DTX-100.
• мамографска техника за post mortem рентгенографии на скелета на 
апарат Mammomat СЗ на фирмата Siemens.
• ехограф ия (пренатална диагностика с прилагане на фетометрия). 
Ехографските изследвания са извършени на апарати Siemens Sonoline- 
250, Siemens Elegra и Aloka SSD-1100 c честота на трансдюсерите 3.5, 5 и 
7.5 MHz. Методът е прилаган и при изследване на ЦНС на деца с отворена 
фонтанела. Пренаталните ултразвукови прегледи са осъществени на 
жени с рискови бременности, контингент на Медико-генетичния 
консултативен център на МУ Варна. Задължително се изпълняват три 
ехографии - първата е между 5 и 10 г.с. (за регистрация на бременността 
и откриване на жизнеспособност на плода); втората е между 16 и 22 г.с. 
(за оценка на скелетния строеж) и третата около 28-32 г.с. , на която 
могат да се установят по-малки нарушения в костния растеж и развитие, 
а също и степента на осификация на скелета.
• компютърна томография Компютърните томографии извършихме на 
апарат Siemens Somatom DR при пациенти, за които имаше клинични 
подозрения в рамките на предполагаемото заболяване за стеноза на
гръбначно-мозъчния канал, аномалии на атлантоокципиталната връзка, 
хидроцефалия и промяна в минералното съдържание на скелета (срези на 
ниво L3 и на предмишницата с дебелина 4 мм).
4. Статистически - използван е алтернативен анализ при 
количествената оценка на клиничните и рентгенологичните данни от 
проучванета на остеогенезис имперфекта, клеидокраниалната дисплазия, 
трихо-рино-фалангеалния синдром тип I и метафизарната 
хондродисплазия по типа на Schmid.
РЕЗУЛТАТИ И ОБСЪЖДАНЕ
1. Резултати от проучването на перинаталната петска смъртност 
на територията на бившия Варненски окръг за периода 1986-1995 топ.
От таблица 1 е видно, че за обхванатия период са регистрирани 637 
случая на перинатална детска смъртност при 54 650 раждания. Всички 
патоанатомични протоколи на починалите в перинаталния период 
анализирахме ретроспективно според отразените в тях данни за 
симптоми, принадлежащи на ЛСД - форма и размери на главата, гръдния 
кош и крайниците, както и наличието на дефекти извън скелета. 
Резултатите са систематизирани в четири групи:
1. Коректно диагностицирани ЛСД от патологоанатома или изпращащия 
клиницист.
2. Достатъчно подробно протоколирани клинични и патологоантомични 
данни за ЛСД, но която не присъства като диагноза в протокола.
3. Недостатъчни данни за ЛСД (оскъден по отношение на скелета 
протокол, или недостатъчно за ретроспективното диагностициране 
описана аутопсионна находка).
4. Липса на белези на ЛСД от протокола.
В първата група открихме само едно състояние, диагностицирано 
като летална скелетна дисплазия веднага след раждането (протокол No 
202/1993 г.). Поставената диагноза от изпращащият лекар и потвърдена 
от патологоанатома е кампомелична дисплазия. Диагнозата е базирана 
на изявените промени във вида на детето - скъсени и криви крайници, 
широки епифизи, забавена осификация на черепните кости, деформация 
на гръдната клетка, макроретрогнатия и др. Описаната находка се 
вмества в симптомокомплекса на посочената диагноза и я приемаме за 
коректна.
Към втората група отнесохме резултатите от анализа на три 
патоанатомични протокола без конкретна клинична и патоанатомична 
диагноза, но които са достатъчно подробно и пълно описани и чиито 
клинични и морфологични данни позволяват да се причислят към позната 
нозологична единица (таблица 2).
Най-голям интерес предизвикват резултатите в третата група. Тук 
попаднаха 15 починали в неонаталния период и 6 мъртвородени. В
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Табл. 2:
протокол Клинична Патоанатомична Най - вероятна
No диагноза диагноза диагноза
501/88 хондродистрофия хондродистрофия танатофорнадисплазия
839/86 без диагноза без диагноза танатофорнадисплазия
48/95 множествени
малформации
без диагноза синдром на 
Ларсен
клиничната им документация няма данни за скелетна дисплазия, респ. 
искане от патоанатома за насочено изследване на скелета. В 
патоанатомичните протоколи при всички се намират описани изменения 
на скелета, принадлежащи на скелетни дисплазии, но недостатъчни за 
видово определяне на заболяването. Протокол 919/1986 г. - мъртвородено, 
женски пол, Т-1 500 гр., фетален хидропс, къси горни и долни крайници, 
къс врат, мозъчни калцификати, аномалии на вътрешни органи. 
Симетрично скъсените крайници, феталният хидропс, вероятното 
увреждане на гръбначния стълб (къс врат) са симптоми, които могат да се 
отнесат към няколко различни летални скелетни дисплазии, а също и 
токсични фетопатии, хромозомни болести и др. Друг пример - протокол 
307/1990 г., преживяло 2 часа, мъжки пол, клинодактилия, криви китки и 
стъпала, лицев дизморфизъм, кистозни бъбреци, ниско разположени уши 
с неразвит хрущял. И тук са налице белези присъщи на групата на 
остеохондродисплазиите, най-верятно диастрофична дисплазия поради 
ставните деформации и промените в ушния хрущял, но липсват данни за 
състоянието на гръбначния стълб, задължително ангажиран при това 
заболяване.
Посочените два примера на деца от трета група, както и всички 
останали в нея, показват, че за разпознаването на евентуална летална 
скелетна дисплазия не са достатъчни само клиничният преглед и 
рутинното морфологично изследване, но и хистологично верифициране. 
Единствено рентгенографията на скелета може да насочи към адекватно 
морфологично изследване, така че свързващото звено във веригата 
клиницист-патоанатом-генетична консултация е post-mortem 
рентгенографията на скелета. Съществуващата практика да не се 
изследват рентгенологично фетусите от втори и трети триместър, 
мъртвите раждания и починалите в неонаталния период, стеснява 
значително възможностите да се регистрират леталните скелетни 
дисплазии /Симеонов Е., 1989; Seppanen U., 1986; Andersen Р. and J. 
Bollerslev., 1989; Tennstedt C. et al.,1993). При общо 637 случая на 
перинатална детска смъртност във Варненски регион за десет години би 
трябвало да се очакват най-малко 12 ЛСД по статистически данни 










една ЛСД. На други 
три поставяме
диагнозата ретроспек­
тивно по клинични и 
патоанатомични дан­
ни. Останалите очак­
вани около 8 ЛСД 
(като се има предвид 
специфичността на 
региона, това число вероятно е по-голямо) очевидно се намират в трета 
група починали в перинаталния период, а някои форми, проявяващи се с 
външно с привидно неувреден скелет - в четвърта група (табл. 3). Post­
mortem рентгенологично изследване на този контингент би позволило 
тяхното диагностициране и би насочило морфологичното изследване към 
адекватен, специфично подбран подход.
2. Резултати от анализа на пренаталните ехогоафски преглепи на 
бременни, контингент на медико-генетичния иентъо на МУ Варна.
Летални скелетни дисплазии (ЛСД) 
(по патоанатом. протоколи 1986-1995) брой
Диагностицирани ЛСД 1
Недиагностицирани ЛСД, но с 
достатъчни за диагнозата протоколи­
рани клинични и патологоанатомични 
данни
3
Състояния съмнителни за ЛСД 21
Брой раждания за периода 54 650
Очаквани ЛСД по статистически данни 12
Табл. 4: Резултати от пренаталните ехографии на 1050 бременни.








• токсична нокса в първи 
триместър
420 3 0
• наследствено заболяване във 
фамилията, в т. ч. и скелетна 
дисплазия 318 5 2
• друг повод 312 2 1
всичко 1050 10 3
В таблица 4 е показано разпределението по показания на 1050 
бременни, на които е проведено пренатално ултразвуково изследване и
Табл. 5: Ехографски белези при 3 пренатално диагностицирани ЛСД.
ostegenesis 
imperfecta тип II 
(ахондрогенеза?)
• 24 г.с.
• нормални размери на главата
• намалена плътност на костите на черепа и гръбнака
• несиметрично скъсени и неравни дълги кости без 
деформации
osteogenesis 
imperfecta тип I Б 
(хомозигот)
• родители с O Iтип IБ
• нормална бременност до 28 г.с.
• на 30 г.с. - фрактура на бедрена кост
• намалена плътност на костите на черепа
ахондроплазия
• родителисахондроплазия
• глава-3 3  г.с.
• крайници - 26-27 г.с., симетрични
• нормална ехогенност на скелета
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резултатите от него. Диагностицираните пренатално три ЛСД, както и 
основните им ехографски белези са представени в табл. 5.
3.Резултати от рентгенологичното проучване на нелегални или 
проявени по-късно през живота скелетни писплазии.
Разпределението на болните от тази група е посочено на таблица 6. 
Резултатите от проучването на всички 114 пациенти със скелетни 
дисплазии и тяхното обсъждане са представени в самостоятелни раздели 
по нозологични единици.
1.АХОНДРОПЛАЗИЯ
Това заболяване е най-често срещата се и най-добре позната в
медицинската практи­
ка скелетна диспла- 
зия. Разкритият етио­
логичен момент (мута­
ция на 4р.16.3.) потвър­
ждава нейната нозо- 
лична идентичност и 
доказва самостоятел­
ността на други 
скелетни дисплазии с 
близък фенотип,
приемани като форми 
на АХП (Frezal J. et al., 
1997).
Около 5% от 
болните не демон­
стрират класически 
клинични белези на 
АХП, при тях 
диагнозата се поставя 
(а не само се 
потвърждава) 
рентгенологияно 
(Langer L. et al., 1967). 
Водещата клинична 
изява е засягането на нервната система. Неврологичната симптоматика 
присъства при всички случаи в широк клиничен диапазон - от средно 
проявен радикулерен синдром до хидроцефалия и внезапна смърт от 
компресия на медулата в областта на foramen magnum и CV2. Типично за 
заболяването е ниската вариабилност на рентгенологичните белези в 
еднакви възрастови периоди и динамиката им с възрастта (Langer L. et al., 
1967).
На таблица 7 са представени резултатите от клиничното,
Табл. 6: Разпределение на болните с нелетални 




III.Вродена спондилоепифизарна дисплазия 2
IV.Късна спондилоепифизарна дисплазия 3
V.Множествена епифизарна дисплазия 3
VI.Хондродисплазия пунктата: 4
УИ.Метафизарна хондродисплазия тип 
Schmid
7
УШ.Метафизарна хондродисплазия тип 
Spahr
2
1Х.Метафизарна хондродисплазия при 
малабсорбшън синдром 1
Х.Дисхондростеоза 3











общ брой на остеохондродисплазиите 114
генеалогичното и рентгенологичното изследвания на 5 пациенти с 
ахондроплазия проведени в Катедрата по рентгенология и радиология на 
МУ Варна за периода 1988-1997 г.
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Табл 7. Възраст, пол, ръст и начин на унаследяване на 5 пациенти с АХП:
пациент ПОЛ ръст унаследяване забележка
1.С.А.35
Д.
м. 41 см. 
(-5SD) спорадично
вродени аномалии (вж. 
текста); майка на 15 г., 140 
см., пропорцион.
2.М.Р. 8 м. ж. 58 рсм. 
(-4SD) спорадично
майка на 40 г., баща на 48 г., 
пропорционални
З.Г.Е. 1 г. ж. 60 см. 
(-5SD) спорадично




м. 122 см. 
(-6SD) АД
майка с АХП
5.3.3. 22 г. м. 132 см. 
(-6SD) спорадично
На първите трима диагнозата е поставена за първи път от нас, 
четвъртият пациент (с първоначална диагноза "хондродистрофия") беше 
хоспитализиран в ендокринологична клиника за уточняване на ниския 
ръст, а последният е изследван по повод на усложнение. Ръстът на 
пациентите е екстремно нисък, като с възрастта се установява тенденция 
към по-силно изоставане. Липсва превалиране на единия пол сред 
болните. Известно е, че между 80% и 95% от случаите с ахондроплазия са 
резултат на АД-мутация, което може да се установи и при нашите 
пациенти. Интерес предизвиква по наше мнение съчетанието на 
спорадична АХП с някои вродени аномалии и особености на родителите. 
Новороденото с АХП (случай 1), което е няколкократно проследявано до 
exitus lethalis на 2 годишна възраст, освен скелетната дисплазия страда 
още от доказана белодробна муковисцидоза и сърдечен порок с ляво- 
десен шънт (персистиращ ductus atreriosus), станали причина за неговата 
смърт. Неговата майка е в незряла възраст (15 г.) и с нисък ръст, но без 
клинични и рентгенологични белези на АХП или друга скелетна дисплазия. 
На пациент 3 е направена успешна операция непосредствено след 
раждането за пилорна стеноза и атрезия на ductus choledochus, а неин 
първи братовчед на същата възраст е починал след неуспешна корекция 
на атрезия на хранопровода. Присъствието на тези аномалии у случаи 1 и 
3, както и голямата възраст на родителите на случай 2, са косвени данни 
за наличието на мутация. При наследената АД-мутация (случай 4) не се 
установяват други съчетани аномалии, както и при петото наблюдение 
със спорадична изява.
Всички наши пациенти споделят класическата рентгенологична 
картина на заболяването. Тъй като промените на скелета са почти 
идентични при всички пациенти съответно на възрастта им, ще отблежим 
само някои особености. При пациент 1, проследен на 1 и на 2 годишна
възраст, ребрата показват тенденция към задебеление и разширение в 
хрущялните си части. Този белег, неприсъщ на АХП, вероятно е израз на 
тежката анемия поради асоциираните аномалии, тъй като се позитивира 
след другите скелетни белези на АХП. При този болен на лицева проекция 
не се установява стеснение на гръбначно-мозъчния канал на ниво La-S,, а 
само на странична, каквото има при всички останали на тази възраст. 
При пациентите на по-голяма възраст (4 и 5) стенозата е по-силно 
проявена, съответно и с клинична симптоматика. Намаляването на 
степента на скъсяване на метакарпалните кости и фалангите на ръцете с 
възрастта е белег, който установяваме при нашите пациенти, както и в 
най-мащабните проучвания върху АХП (Волков М., 1985; Langer L. et al., 
1967). При всички болни е налице краниомегалия за сметка на 
калварията. Сфенобазиларният ъгъл (Welker) е намален под 130° при 
двама от четирима изследвани. На пациенти 1, 2 и 3 проведохме 
трансфонтанелна ехография, а на случай 5 компютърна томография на 
главата, за оценка на вентрикулната система и foramen magnum. Намери 
се лекостепенна дилатация на страничните вентрикули без данни за 
оклузия на акведукта при всички изследвани пациенти, а у пациент 2 
ветрикално разположен foramen magnum. Нашите резултати 
потвърждават наблюденията от последните години, че оклузивната 
хидроцефалия не е сред водещите усложнения при АХП, а по-скоро е 
последица на краниомегалията. Foramen magnum е с намален страничен 
размер при двама от изследваните - пациенти 1 и 5. КТ демонтрира 
високостепенното стеснение на спиналния канал на нива L3-S, при 
пациент 5. У пациентите в най-ниска възраст (1 и 2) улните са скъсени 
симетрично, докато при останалите този симптом не се наблюдава.
Ахондроплазията е заболяване, демонстриращо слаба 
вариабилност на клиничните и реитгенологичните белези. По-голямата 
част от изменения на скелета са постоянни и прогресират с възрастта - 
скъсяването на дългите кости, смущенията в метафизарното формиране, 
стеснението на гръбначно-мозъчния канал, промените в foramen magnum. 
Други показват относително благоприятно обратно развитие - 
платиспондилията, дължината на метакарпалните кости и фалангите. 
Трета група белези са непостоянни и се срещат у  част от болните - 
стесняването на интерпедункуларното пространство на лицева проекция 
в детството, изоставането в осификацията на улните, намалението на 
сфено-базиларния ъгъл. Рентгенологичното изследване е достатъчно 
информативно за потвърждаване на клиничната диагноза. КТ и 
ехографията имат стойност за оценка на неврологичните усложнения. 





Ние наблюдавахме три случая на ХХП.
Случай 1 и 2. Разнояйчни близнаци от мъжки пол на възраст 18 години. 
Ръст 150 (-3SD), съответно 155 см. (-3SD), непропорционално телосложение 
поради скъсяване на крайниците. Започнали да изоставят от съучениците си по 
ръст в първите класове, но са правили впечатление преди това с късите си ръце и 
крака. Повод на рентгенологичното изследване и респ. поставяне на диагнозата 
на по-малкия брат са тъпи болки в кръста, засилващи се вечер и в легнало 
положение. Родени са от нормално протекла бременност с тегло съответно 1 500 
и 1 600 гр. и с пропорционално телосложение.
Родословното проучване показва, че бащата на близнаците е с нисък 
ръст (155 см.), споделяйки клиничните белези на ХХП, а майката е с нисък, но 
пропорционален ръст. Бабата по бащина линия също е била с нисък ръст и 
скъсяване на крайниците.
Рентгенологично изследване. Прешлените в долния лумбален отдел са с 
леко скъсен предно-заден размер на странична проекция. Повишен е 
конвекситетът на нормалната дъговидна извивка на задния контур на телата на 
прешлените Thi r L2, като последните са с клиновидна форма. Намален е предно- 
задния размер на педикулите на дъгите. На лицева проекция разстоянието между 
педикулите на дъгите на ниво Ц,-!^ се запазва еднакво в каудална посока. Spina 
bifida на S,. Дългите тръбовидни кости са скъсени, а метаепифизите им са 
широки, с набелязана квадратна форма. По медиалните контури на 
проксималните метафизи на тибиите се установяват екзостози на широка основа 
и размери около 10-15 мм. В дисталния си край фибулите са относително по- 
дълги. Главичките на бедрените кости са по-големи. Костите на черепа, ръцете, 
стъпалата и таза са нормални. Рентгенологичните промени при другия брат са 
идентични, вкл. и екзостозите на тибиите.
ХХП е малко познато заболяване в практиката поради 
незначителната си клинична изява. От рентгенологичните симптоми най- 
същественият е релативното стеснение на гръбначно-мозъчния канал на 
нивото на последните 2-3 поясни прешлени поради къси педикули на 
дъгите. Това състояние обуславя компресионната миелопатия или 
радикулопатия при пациентите с ХХП. Леките случаи най-често се 
означават като конституционален нанизъм, а по-тежките най-често се 
грешат с метафизарната хондродисплазия по типа на Schmid или с 
ахондроплазията. Първите ни два случая бяха без диагноза, а случай 3 
беше с клинично подозрение за рахит или МХД по типа на Schmid. В 
първите две наши наблюдения правилната диагноза и даденото мнение 
към соътветните органи позволи освобождаване от военна служба на 
близнаците, единият от които вече беше редовен войник. В случая с 
момичето на 4 г. точната диагноза промени първоначалното желание на 
родителите детето да се занимава с активен спорт, който би провокирал 
неврологични оплаквания. При адекватна превенция неврологичните
смущения могат да не се отразят на физическия комфорт на индивида. 
Макар и да не са описани различни форми на заболяването, нашите 
наблюдения показват различна степен на изява на смущенията в 
скелетното развитие. Началото на промените при случай 3 са значително 
по-рано и са по-тежки от случаи 1 и 2. Последните от своя страна са както 
на техния баща (АД предаване), докато при случай 3 у бащата има 
неспецифични нарушения в осификацията. Въпреки, че нова АД мутация 
в случай 3 е несъмнена, наличието на Шоермано-подобни смущения в 
осификацията на прешлените у бащата е факт, който допускаме, че е 
свързан със заболяването. Основание за това ни дават и други 
наблюдения на скелетни дисплазии с гръбначно ангажиране, при които 
също установяваме болест на Шоерман у родител - напр. случай 3 от 
спондилокосталните дисплазии, случаят на остеомезопикноза. По същия 
начин приемаме и наблюдаваното от нас съчетанието на екзостози с 
основното диспластично скелетно заболяване. Такива са случаи 1 и 2 с 
ХХП, случаят с остеомезопикноза, случай 1 с хондродисплазия пунктата, 
случай 3 с остеопетроза.
Хипохондроплазията е слабо позната в клиничната практика 
поради ограничените си клинични и рентгенологични белези и по тази 
причина диагнозата в ранното детство е трудна. Патогномоничният 
рентгенологичен белег на заболяването (стеснението на спиналния канал) 
трябва да се търси активно при лица с леко изоставане в ръста и леко 
скъсяване на крайниците.
III. ВРОДЕНА СПОНДИЛОЕПИфИЗАРНА ДИСПЛАЗИЯ
Изследвани са двама болни от мъжки пол със вродена СЕД на 
възраст 18 и 29 години, с първоначална диагноза "Болест на Моркьо". 
Представяме втория от тях, който поради по-голямата давност на 
болестта е с тежки животозастрашаващи живота неврологични прояви.
Случай 2. Мъж на 27 години. Непропорционално нисък ръст (121 см.) 
поради скъсяване на туловището. В ранното детство е забелязано, че детето 
изостава в ръстта и скъсява гръдната клетка. Гръдният кош е бъчвовиден, има 
поясна хиперлордоза на гръбнака. Големите, и в по-малка степен малките, стави 
на крайниците са изпъкнали и с ограничени движения във всички посоки. През 
последните месеци болният не е в състояние да стои изправен поради 
задълбочаваща се еластична пареза на долните и по-късно на горните крайници. 
На 26 годишна възраст е извършена хирургична интервенция на дясното око по 
повод отлепване на ретината, а две години по-късно е установено отлепване и в 
другото око. Нормални лабораторни показатели на кръвта и урината.
В рода на пациента няма лица с подобен или друг патологичен фенотип.
Рентгенологично изследване. Череп - долихоцефален със стръмна 
предна черепна ямка, dens epistrophei е с неправилна форма, неравни очертания, 
намалени размери и зърниста структура. Компютъртомографски (вкл. сагитална 
реконструкция) се установява двойно, несвързано с тялото на С2 осификационно 
ядро на денса, проминиращ дълбоко назад във foramen magnum. Първи шиен 
прешлен е изместен напред. Рентгенологичните промени на гръбначния стълб са
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идентични с тези на случай 1, с тази разлика че тук има лекостепенна (I група по 
Cobb) сколиоза с център Th7 надясно. Останалият рентгенологичен статус е с 
подобна картина, но пораженията на тазобедрените, коленните и раменните 
стави са значително по-тежки. Двустранно в коленните стави се установява 
множествен дисециращ остеохондрит. В лакетните стави са налице 
хиперпластични изменения в епифизите и фрагментиране на главичката на 
десния радиус. Костите на ръцете са леко скъсени, епифизите им са широки, а 
ставните междини - тесни. Особено тесни са ставните цепки на радио-улно- 
карпалната, интракарпалните и карпо-метакарпалните стави. Китката е радиално 
и палмарно сублуксирана.
Представените двама пациенти са с класически комплекс 
клинични и рентгенологични белези на вродената СЕД. Подробното 
рентгенологично изследване позволи да се уточни заболяването, тъй като 
до момента и при двамата диагнозата беше "Болест на Моркьо". 
Клиничната проява на вродената СЕД е в три посоки - компресията на 
гръбначно-мозъчния канал основно в областта на атланто-окципиталната 
връзка, отлепването на ретината и артрозните промени на всички стави. 
КТ е водещ метод за оценката на компресията в цервико-медуларния 
преход. Приложението му при втория пациент наложи в сравнително 
спешен порядък да се търси хирургична стабилизация на гръбначния 
стълб. Познаването на заболяването позволява чрез периодично 
ехографско изследване на очните булби да се установи началото на 
ретиналното отлепване, когато и лечението му е значително по-успешно.
Най-близко във фенотипно отношение до дискутираните казуси 
стои болестта на Моркьо. Основните пунктове против нея са: 
неразширените дискални пространства, нормалните ребра, относително 
нормалните кости на ръцете и стъпалата, отлепването на ретината, липса 
на фамилна анамнеза за заболяване с АР предаване, липса на кератан- 
сулфат в урината. По-лесно е разграничаването от късната СЕД и други 
остеохондродисплазии с подобен фенотип и рентгенологини находки на 
скелета. Понякога има препокриване на белези между вродената и 
късната СЕД. В този смисъл е показателен случай 1 с късна СЕД (вж. 
там).
За поставяне на диагнозата при вродената СЕД водещо място 
има рентгенологичното изследване на скелета. Компютърната 
томография и ехографията имат стойност за оценка на усложненията - 
съответно компресия на медулата и отлепване на ретината.
IV. КЪСНА СПОНДИЛОЕПИфИЗАРНА ДИСПЛАЗИЯ
Изследвани са 3 пациенти с късната СЕД от мъжки пол, първият 
от които представяме.
Случай 1. Момче на 9 г. Ръст 120 см. (-3SD), намален поради скъсяване 
на торса при нормални по дължина крайници. Детето първоначално е прието в 
очна клиника по повод на луксация на лещата в предната очна камера, от където 
се привежда в детска пулмология поради фебрилитет и кашлица. Абнормните
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костни структури на гръдната клетка от рутинната белодробна графия наложиха 
изследване и на други скелетни отдели.
От анамнезата: Нормална бременност и раждане. Още в първите месеци 
е забелязано, че тялото е по-късо в сравнение с крайниците. Късно започнало да 
сяда (след 1-та година), проходило след 2-та година, изостава и в нервно- 
психическото си развитие. След 3-та година се изкривил гръбначния стълб с 
оформяне на гърбица. Не е наблюдавано от лекар до момента на 
хоспитализацията в очна клиника.
Детето има първи братовчед на по-голяма възраст с "нисък ръст, къс 
врат и клатушкаща се походка", но без сколиоза.
Рентгенологично изследване. Гръбначен стълб - генерализирана 
платиспондилия на целия гръбначен стълб. Сколиоза IV група по Cobb с център 
Th12 наляво и Th7 надясно. Прешленните тела са биконвексно деформирани, 
липсва осификация на предните ръбове. Ребрата са нормално широки. Черепът е 
нормоцефален и с нормална костна структура и пневматизация. Dens epistrophei 
е добре оформен. Таз и тазобедрени стави - крилата на илиачните кости са 
странично скосени, сакро-илиачните стави са с разширени междини. 
Ацетабуларните ямки са дълбоки, латералните части на покривите им са 
хоризонтални, с лека неравност на контурите. Главичките на проксималните 
бедрени епифизи са леко снишени медиално и са с нормална структура. Валгусна 
деформация на шийките на бедрените кости, които са нормално оформени и с 
нормална дължина. Дисталната епифиза на фемура и проксималната на тибията 
са също леко стеснени в латералните си части. Подобни са измененията и на 
раменните стави. Ръце - забавена осификация на радиалния карпален ред. 
Дисплазия на дисталните епифизарни контури на улните, нормални радиуси. 
Епифизите на фалангите и метакарпалните кости са нормални. Леко са скъсени 
метакарпалните кости и фалангите с нормални епифизи. Псевдоепифизи на 
първите метакарпални кости.
В случай 1 са налице белези освен на болестта на Моркьо, с която 
е традиционно трудна рентгенологичната диференциална диагноза (в 
случая липсват всякакви отклонения в лабораторните показатели и 
промени във паренхимните органи), също и на вродената СЕД - 
сколиозата и ранното начало. В подкрепа на нашата диагноза е 
луксацията на лещата, липсата на атланто-окципитална нестабилност и 
леките изменения на епифизите на големите стави на крайниците. 
Въпреки това, трудно може да се вмести в схемата на късната СЕД 
лекостепенното скъсяване на фалангите на ръцете при нормални 
епифизи. За съжаление при този интересен и труден за диагностициране 
случай липсват предхождащи графии на скелета, както и възможност за 
проследяване. Различната степен на засягане на скелета при описаните 
пациенти вероятно се дължи на различна генна експресия. Prognosis ad 
vitam при късната СЕД е значително по-благоприятна в сравнение с 
вродената, защото няма условия за тежка компресия на мозъчните 
структури. Сравнително малката възраст на нашите болни не ни позволи 
да наблюдаваме вторично засягане на ставите при късната СЕД. 
Очакваните усложнения от ранна артроза на тазобедрените, коленните и
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раменните стави изискват периодично рентгенологично стадиране на 
състоянието на скелета.
При късната СЕД разширеното конвенционално рентгеноло- 
гичното изследване на скелета е достатъчно за постяване на диагнозата и 
за проследяване на пациентите с оглед профилактиране на ранните 
ставни дегенеративни промени.
V. МНОЖЕСТВЕНА ЕПИфИЗАРНА ДИСПЛАЗИЯ
Изследвани са 3 лица с МЕД. Първият и вторият случаи са 
спорадични тип Ribbing, а третият е тип Fairbank у 64 годишен мъж с АД 
унаследяване.
Случай 2. Момиче на 10 години, ръст 124 см. (-3SD). След третата си 
година започнало да изостава в растежа, на 8 годишна възраст се появила и лека 
кифосколиоза. Походката е нестабилна, тип "патешка". Има болки в
Физ. 1 Физ. 2
тазобедрените стави и ограничения в движенията. Нормален интелект. От 
фамилната анамнеза не се установяват други родственици с нисък ръст или 
гръбначно изкривяване.
Рентгенологично изследване. Черепни кости - нормални. Генерализирана 
лекостепенна платиспондилия с овоиден изглед на телата, тораколумбална 
десностранна сколиоза с център Th9 (II група по Cobb). В тораколумбалния отдел 
прешлените са двойно вдлъбнати повече в дорзалните си части. Епифизите на 
раменните кости са с леко намалена дебелина, а в метафизите им се виждат
надлъжно ориентирани склеротични ивици свързани с фугата (Физ. 1). 
Стеснение на тазовия отвор поради двустранна протрузия на ацетабулумите, 
хипоплазия на пубисните кости. Ацетабуларните покриви са хоризонтални, 
неравни и с уплътнена костна структура към илиачните шийки. Неправилната 
осификация на крилата на илиачните кости им придава вид на "ветрило1. 
Епифизите на бедрените глави са плоски, плътни и фрагментирани, а шийките са 
къси, широки и с варусна деформация. Метафизарната структура се представя с 
радиерни склеротични ивици (Физ. 2). Епифизите на ръцете са леко стеснени и с 
повишена плътност, както и дисталните епифизи на улните. Костната възраст 
изостава с около 2 години. На рентгенографиите на родителите на детето не се 
откриха патологични изменения.
За двата типа на МЕД е характерно късното начало, 
преимущественото засягане на големите стави и ранните артрозни 
поражения, пропорционални на първоначалния епифизарен деформитет. 
При двете форми на МЕД се установяват асептични некрози, най-често на 
коксите, през второто десетилетие. В демонстрираните случаи 
заболяването се открива по повод на клиничната изява на вторичното 
ставно засягане при МЕД. По-тежко засегната дясна тазобедрена става 
при първия пациент е с типичната рентгенологична картина на болестта 
на Пертес. Разширяването на рентгенологияното изследване позволи да 
се постави точната диагноза, подозрение за която има във вида на 
главичката от "здравата" страна още на първата рентгенография на 
момчето. Липсата на ацетабуларни изменения, гръбначно ангажиране и 
промени на костите на ръцете са в полза на по-лекия тип Ribbing на МЕД. 
По-тежки са промените на тазобедрените стави при втория пациент, 
където са налице и изменения в телата на прешлените и има пубисна 
хипоплазия. Скелетните увреждания при третия пациент са значително 
по-тежки не само поради по-голямата давност на заболяването. Тук са 
налице скъсяване на фалангите на ръцете и стъпалата и тежки 
деформации с вторични артрозни промени на проксималните стави на 
крайниците - белези принадлежащи на по-тежката форма на МЕД, тип 
Fairbank. Постоянен белег на тази форма са Шоермано-подобните 
абнормности на телата на прешлените, предимно в гръдния отдел. 
Интерес представлява дисплазията на пателата на този пациент, тъй като 
не отрихме в публикациите сведения за присъствие на този белег при 
МЕД. Пателарните аномалии се срещат и са постоянен белег при редица 
скелетни дисплазии - късната спондило-епифизарна дисплазия, nail- 
patella синдром, мезомеличната дисплазия и др. В нашият случай 
единствено симптомокомплексът на късната СЕД се доближава до 
описаните рентгенологичните находки и клиничния статус на болния, но 
против нея са начина на унаследване, тежкото засягане на коксите и 
фалангите, липсата на прешленни гърбици и липсата на скъсяване на 
гръбначния стълб.
Диагнозата е трудна и най-често се греши с болестта на Пертес.
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Това обстоятелство задължително изисква разширено рентгенологично 
изследване на скелета, в случаите на диагностициране на асептична 
некроза на главичката на бедрената кост. Ренгенологичното изследване в 
началото на заболяването е с по-висока стойност по отношение видовото 
определяне на болестта, тъй като с възрастта типичната картина се 
покрива от въвличането на епифизите (в различна степен) и от ранните 
артрозни поражения.
VI.XOI-ЩРОДИСПЛАЗИЯ ПУНКТ АТА
Представяме 4 наблюдения на болестта на Conradi-Hunermann - 
три с Х-свързания доминантен тип от една фамилия и едно с автозомно- 
доминантна форма.
Случай 1. Момиче на 6 години, ръст 96 см. (-4SD). Родено от втора 
нормално протекла бременност с ръст 42 см. (-5SD) и тегло 2 700 г. Еритемо- 
сквамозен, ихтиозоподобен кожен обрив на подбедриците, суха и рядка коса, 
алопеция, високо изпъкнало чело, плоско лице, левостранен екзофталм, 
катаракта на лявото око, конвергиращ страбизъм. Нормален зъбен статус. 
Вродени луксации на тазобедрените и глезенните стави, асиметрично скъсяване 
на ръцете (повече в ляво) и на краката (повече в дясно). Контрактури на големите 
стави, лявоконвексна сколиоза.
Рентгенологично изследване. Лявоконвексна сколиоза с център Th9, 
spina bifida на S,, вкалцяване в предната част на диска Ц-Ц. Малки илиачни 
крила. Хипоплазия на левия ацетабулум с луксация на фемура, сублуксация на 
десния фемур. Малки зърнести калцификати с физарна локализация 
проксимално на двата хумеруса. Скъсяване на дясната улна, калцификат с 
размер около 1 см. палмарно в левия карпус, къса IV метакарпална кост в ляво, 
къси крайни фаланги на ръцете, относително широка основна фаланга и 
екзостоза на средната на V пръст на лявата ръка. Екзостози на диафизата на 
дясната тибия и на метафизата на лявата, която е с нарушено метафизарно 
моделиране, физарен калцификат дистално на левия фемур. Пателите са 
нормални, но лявата е по-ниско разположена. Нормален череп.
Случай 4. Мъж на 28 години, ръст 140 см. (-5SD). Относително голяма 
глава, къс и седловиден нос, хиперкератоза в дисталната част на дясната 
подбедрица. Хиперлордоза в поясния отдел, лекостепенно скъсяване на 
гръбнака. Долните крайници са скъсени асиметрично, походката е "патешка" 
поради двустранна луксация на тазобедрените стави. Стъпалата са плоски. 
Нормален интелект. От фамилна анамнеза липсват данни за други родственици с 
подобен фенотип.
Рентгенологично изследване. Телата на прешлените са с намален 
предно-заден размер, в торако-лумбалния преход се установяват дефекти в 
осификацията на предно-горните им части. Всички дълги тръбовидни кости са 
грацилни, несъотвестващи на атлетичното телосложение. Хипоплазия на 
илиачните кости. Двустранна високостепенна луксация с малки, зле оформени 
глави ва бедрените кости и варусна деформация на шийките. Леки диспластични 
изменения на костите на коленните стави - хипопластични кондили, латерално 
скосени ставни повърхности на тибиите, patella multipartita. Черепните кости, 
ръцете и стъпалата са нормални.
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Своеобразното съчетание на рентгенологични белези у 
разгледаните случаи прави трудна ретроспективната диагноза при 
възрастни, когато липсват специфичните калцификати на епифизите и в 
меките тъкани около тях (нито един от пациентите ни нямаше адекватна 
диагноза, въпреки че многократно са консултирани в ортопедични, очни и 
кожни кабинети, дори на пациент 2 е извършена хирургична корекция на 
LCC). Рентгенологичните прояви зависят от възрастта на пациента. 
Обикновено след 3-5 година от живота калцификатите изчезват, а 
прогресира асиметричното скъсяване на крайниците, сколиозата и 
луксациите, и разбира се извънскелетните аномалии. Изграждането на 
диагнозата у възрастните се основава на комплексната оценка на 
аномалиите на очите, носа, кожата, косата и ставите от една страна, и 
рентгенологичните симптоми от друга. Анализът на родословието 
разграничава двата типа на болестта на Conradi-Hunermann, които нямат 
друга отлика.
Прегледът на рентгенологичните белези на представените 
пациенти показва, че е налице подчертан полиморфизъм на скелетното 
ангажиране. При двете сестри промените в гръбначния стълб са 
идентични помежду си както по морфология, така и по време на развитие, 
докато майката се представя само с кожни лезии и дискретно увреждане 
на прешлените в торакалния отдел, не надхвърлящи по степен на 
изявеност дегенеративни изменения. Прешленните аномалии на 
четвъртия пациент са с друг характер - липсва сколиоза и 
платиспондилия, дори лумбалните прешлени изглеждат относително 
високи. От друга страна са по-изразени кортикалните дефекти на 
осификацията, наподобяващи тези при спондилоепифизарните дисплазии 
и псевдоахондроплазията. Не случайно някои автори отнасят ХП към 
формите на МЕД (Rubin Р., 1964; Волков М., 1985). От луксациите, тези на 
тазобедрените стави присъстват най-често у нашите болни. Скъсяването 
на дългите кости е също постоянно и то вероятно зависи от 
първоначалнато присъствие на калцификатите (Lawrence J. et al., 1989). 
Късите IV метакарпални кости и екзостозите на къси и дълги тръбовидни 
кости на по-малката сестра са белези, несвойствени за ХП. Те могат да 
бъдат отнесени към мезомелично-метакарпалната форма на ХП, 
предложена наскоро от Poznanski А. (1994). Тези наши наблюдения и 
публикуваните от други автори, подсилват вечатлението ни за 
подчертаната нееднородност на заболяванията от групата на 
пунктираните епифизи. Обособеността на леката спорадична форма 
(Sheffield тип) в последно време се оспорва, тъй като с натрупването на 
по-голям брой пациенти се установява препокриване на белези, присъщи 
на други, точно дефинирани форми.
Хондродисплазия пунктата представлява група скелетни 
дисплазии с все още незавършена нозологична обособеност, които от
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своя страна представляват част от причините на рентгенологичния 
симптом “пунктирани епифизи". Диагнозата в неонаталния период е 
лесна, докато при големите деца и възрастните трябва да се основава на 
комплексна оценка на клиничните, генеалогичните и рентгенологичните 
белези.
VII. МЕТАфИЗАРНА ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ ПО ТИПА НА SCHMID
Изследвахме 7 лица с МХД по типа на Шмид, чиито възраст, пол, 
ръст и начин на унаследяване са представени в табл.9.
При всички наши наблюдения заболяването е започнало през 
втората им година след прохождането с изкривяване на долните крайници 
в областта на коленете, т. нар. O-beine. Всички изследвани от нас болни 
имат първоначална диагноза вит. Д недоимъчен или резистентен рахит и 
са лекувани с вит. Д без ефект. Пациент 7 е претърпяла корегираща 
остеотомия на подбедриците на 9 г. възраст, но поради рецидив е 
реоперирана на 18 г. възраст с благоприятен изход само по отношение на 
деформацията, но незадоволителен относно дължината на крайника.
Резултатите от рентгенологичното изследване са представени в 
графичен вид според степента на изява на белезите на графика 1. 
Уголемена проксимална епифиза на фемура е налице у двама от 
четиримата пациенти, на които е изследвана и които са в подходяща за 
демонстрация на белега възраст. Промените в коленните стави са 
проявени при всички пациенти, но в различна степен - приблизително по 
равно в тежка и средна степен на дисплазия, докато измененията в 
глезенните и гривнените стави са предимно в лека степен и не при всички. 
Постоянни са абнормностите в предните краища на ребрата, при 
пациентите, при които те са изследвани.
Предвид голямото сходство във външния вид и динамиката на 
редица заболявания, проявяваши се с варусна деформация на коленните 
стави, рентгеновото изследва-не е абсолютно задължително в тези 
случаи. Освен за разграничаване на заболяванията вътре в групата, това 
важи в най-голяма степен за диференцирането на МХД по типа на Шмид
Табл.9: Възраст, пол, ръст и начин на унаследяване на 7 пациенти с МХД
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тип Schmid
пациент ПОЛ унаследяване ръст забележка




майка и дядо с неуточнено 
скелетно заболяване
2.Х.Т., 2 г. 1 м. м АД 84 см
<-1sd)
баща с нисък ръст и криви 
и къси крака
З.М.М., 2 г .3 м . м неизвестно 83 см 
(-2sd)
адоптирано
4.Р.Д., 2 г., 7 м. ж спорадично 79 см 
( -2sd)
5.М.А., 8 г ж АД 109 см 
(■3sd)
6.А.А., 11 г. ж АД 128 см 
(-3sd)
майка с нисък ръст и къси 
крака
7.Е.С., 28 г. ж АД 140 см 
(-4sd)
майка на пациент 5, 
оперирана на Ю г.
от болестта на Blount и формите на рахита (Чернинков 3., 1987). Болестта





голямата група на 
остеохондродисплазии 
те (Medbo I., 1964). При 
него поражението на 
скелета започват по- 
късно, ограничават се 
само в областта на 
медиалните кондили на 




механизъм и липсва 
наследственост. 
Наблюдаваното му 
хипердиагности-циране за сметка на болестта на Шмид би могло да 
доведе до прибързано хирургично лечение /Velitschkov S. et al., 1990/. 
Диферен-цирането от хипофосфатемичния рахит е по-трудно поради 
сходство в рентгеновите белези и системност на измененения при двете 
заболявания, но основните отлики от болестта на Шмид са ранното 
начало, типичната биохимична констелация, промени в съзъбието, 
разширени зони на провизорно вкостяване, груба костна структура, 
фрактури и засягане на гръбначния стълб. Друга причина за грешки във 
видовото определяне на метафизарните хондродисплазии според 
Lachman R. et al. (1988) е близостта в названията - болест на Schmid и 
болест на Schmidt (форма на спондилоепифизарна дисплазия с АР 
унаследяване), също с подобни метафизарни промени, но със засягане на 
гръбначния стълб и костите на ръцете. По отношение на оперативното 
лечение, мнението на повечето автори е, че то трябва да се провежда 
след завършване на костния растеж, което се потвърждава и при нашата 
оперирана пациентка (случай 7).
Метафизарната хондродисплазия по типа на Шмид е 
генерализирана ске-летна дисплазия с ясно дефинирани клинични и 
рентгенологични белези и благоприятна еволюция. Рентгеновото 
изследване на скелета е задължително за поставяне на диагнозата. В 
клиничната практика диагностицирането на заболяването се подценява, 
което може да доведе до прибързано и ненужно оперативно лечение и
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ГраФика 1: Количествена изява на 
рентгенологичните белези при 7 болни с МХД 
по типа на Scmid




■  умерени 
изменения
■  тежки 
изменения
ПЕф - проксимална епифиза на фемура 
ПМф - проксимална метафиза на фемура 
КС - коленни стави К - китка 
ГС - глезеннистави Р-ребра
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некоректно медикогенетично консултиране.
VIII. МЕТАФИЗАРНА ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ ПО ТИПА НА SPAHR
МХД по типа на Spahr (Spahr A. and I. Spahr-Hartmann, 1961) е AP 
унаследяваща се скелетна дисплазия, която се проявява с 
непропорционално нисък ръст, относително къси долни крайници с 
варусна деформация, патешка походка, усилена поясна лордоза. 
Наблюдавахме два случая на заболяването на възраст 4 и 8 г., но тъй като 
не съществува принципна разлика в рентгеновите образи и статуса с тези 
при МХД тип Schmid ще представим само различията: 1) по-късно начало, 
след втората година; 2) нормални по размер проксимални бедрени 
епифизи; 3) липса на засягане на ребрата (изследвани са при едното 
дете); 4) предполагаемо АР унаследяване при двата случая, тъй като в 
анамнезата има данни за братовчеди на засегнатите деца с "криви 
крака", а родителите са нормални. Децата са с нормално нервно- 
психическо развитие.
Докато болестта на Schmid е с ясно дефинирани клинико- 
рентгенологични параметри и у  нас съществуват няколко публикации 
върху нея, то МХД по типа на Spahr е непозната на българските лекари.
IX. МЕТАФИЗАРНА ХОНДРОДИСПЛАЗИЯ ПРИ МАЛАБСОРБ- 
ЦИОНЕНСИНДРОМ
Представяме наблюдение на МХД при малабсорбционен синдром у мъж 
на 21 г. с глутенова ентеропатия. Освен типичната клинична картина на 
основното заболяване от детството с неадекватна терапия, от статуса прави 
впечатление ниският ръст (156 см.) и леката валгусна деформация на 
подбедриците. Рентгенологичното изследване на скелета разкрива 
генерализирана остепороза и изоставане с няколко години в костната възраст. 
Метадиафизите на метакарпалните кости, проксималните и средните фаланги на 
ръцете са разширени бутилковидно. Проксималните краища на тибиите и 
дисталните краища на фемурите са с нарушено метафизарно моделиране, в 
дисталните трети се установява валгусна девиация на диафизите. Разширени са 
също и проксималните метафизи на клавикулите.
Класически пример за първична малабсорбция е глутеновата 
ентеропатия. В съвременната класификация на скелетните дисплазии не 
фигурира единица, при която да има метафизарна дисплазия при 
малабсорбционен синдром. От друга страна не открихме в литературата 
подобно съчетание. В нозологично отношение най-близо до това 
състояние стои синдромът на Schwachman, форма на метафизарна 
хондродисплазия с неутропения, панкреасна недостатъчност и АР 
унаследяване, но при него клиничната картина, протичането и засягането 
на гастроинтестиналния тракт са принципно различни.
При представения случай е налице тежък malabsorption синдром в 
съчетание с генерализирани изменения на скелета, изразени в нисък
ръст, изоставане в костната възраст, остеопороза, изменения на 
тръбовидните кости по типа на леките форми на метафизарните 
хондродисплазии. Диспластичните промени на скелета при malabsorption 
синдром могат да влязат в диференциалната диагноза на същинските 
остеохондродисплазии.
X. ДИСХОНДРООСТЕОЗА (БОЛЕСТ НА LERI-WEILL)
С това заболяване са изследвани 3 лица, всичките от женски пол. 
Представяме един от тези случаи (1 и 2 са с почти идентична клинична и 
рентгенологична картина).
Случай 3. Жена на 52 г. Ръст 149 см. (-3SD). Болната постъпва във 
вътрешна клиника по повод на ставен синдром с дългогодишна давност и 
диагноза "Артрозна болест. Вертебробазиларна съдова недостатъчност". От 
външния оглед на пациентката прави впечатление двустранният деформитет на 
Маделунг и скъсяването на крайниците за сметка на мишниците и бедрата. 
Коленните стави са широки. Болната има брат с нормално физическо развитие и 
"ниска" майка, отдавна починала от "сърце".
Рентгенологично изследване. Череп и гръбначен стълб - без патологични 
промени, освен начална спондилоза в гръдния отдел. Таз и тазобедрени стави - 
крилете на илиачните кости са леко скосени встрани. Нормални главички на 
бедрените кости и ацетабулуми, високо стоящи големи трохантери, чиито 
апикални части са остри и медиално ориентирани. Горни крайници - нормално 
оформени гленоидални ямки. Главичките на раменните кости двустранно са с 
хипопластични, плоски епифизи, разширени и дорзално ангулирани в областта на 
хирургичните шийки. Диафизите на раменните кости са къси, с леко набелязана 
S-образна деформация. Скъсени, задебелени и изкривени радиуси, дисталната 
радиална ставна повърхност е абнормно наклонена улнарно и палмарно, улната е 
дорзално сублуксирана. Проксималното ставно очертание на карпалните кости е 
с триъгълна форма, образуваща остър ъгъл, с връх os lunatum. Липсват processi 
styloidei на двете кости двустранно, фалангите и метакарпалните кости са с 
нормална дължина. Долни крайници - двете тибии са леко скъсени, 
проксималното епифизарно плато е разширено в напречна на костта посока 
двустранно. Медиалният епикондил на фемура проминира в дистална посока. 
Промените в колянната става наподобяват симптома на наковалнята, който се 
среща при синдром на Търнър, псевдохипопаратиреоидизма и др. заболявания, 
свързани с Х-хромозомата.
Сравнително леката клинична изява на синдрома по отношение на 
скелетното засягане е предпоставка за неговото игнориране в 
клиничната практика. Според съвременните схващания всеки 
деформитет на Маделунг в действителност е синдром на Leri-Weill. 
Очевидно в тези случаи се касае за непълна фенотипна експресия на 
белезите на заболяването, което се предава автозомно-доминантно. Това 
от своя страна изисква разширено рентгенологично проучване на 
скелета при пациенти с деформитет на Маделунг. Имайки предвид 
различната фенотипна експресия на заболяването, рентгенологичното 
стадиране на скелетното ангажиране има стойност за трудовата 
експертиза и прогнозата. Диференциалната диагноза не е трудна и
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включва синдром на Търнър (поради промените в коленните стави и 
ниския ръст) и другите форми на мезомеличен нанизъм, вкл. 
хипофосфатемичния рахит. Нормалният кариотип, деформитетът на 
Маделунг и нормалните лабораторни показатели на представените 
пациенти изключват тези състояния. Аномалиите в дисталния край на 
предмишницата при улно-фибуларната дисплазия (Reinhardt-Pfeiffer тип) 
наподобяват тези при дисхондроостеозата, но при последната липсва 
скъсяване (дисплазия) на улните, фибулите са нормални и се проявява 
късно след раждането.
При лица с деформитет на Маделунг рентгенологичното 
изследване би трябвало да обхване и други скелетни отдели (раменни и 
коленни стави) с оглед доказването на дисхондроостеоза и оценка на 
степента на фенотипната й изява.
XI. ТРИХО-РИНО-фАЛАНГЕАЛЕН СИНДРОМ ТИП I
Представяме 9 наблюдения с ТРфС тип I. Разпределението по 
болните по възраст, пол, ръст, унаследяване и клинични белези е 
показано на табл. 10.
Рутинното цитогенетично изследване с G-banding техника показа 
нормален кариотип при изследваните пациенти.
Резултатите от рентгенологичното изследване са представени 
количествено според степента на изявата на белезите на таблица 11.
Липсват данни за популационната честота на ТРФС, така както и 
за повечето заболявания от групата на остеохондродисплазиите, но 
според Kozlowski К. and Р. Beighton (1984) до 1984 са публикувани не 
повече от 100 случая. По наше мнение честотата на синдрома е много по- 
висока в популацията, но на практика не се диагностицира поради леката 
клинична изява и игнориране на комплекса от характерни клинични 
симптоми.
Разпознаването на заболяването при представените пациенти е 
осъществено след като те са били многократно преглеждани и 
консултирани в други здравни заведения или други клиники на МУ Варна 
(табл. 12). Класически проявеният ТРфС-I не създава затруднения за 
диагнозата. По-голям интерес предизвикват по-рядко изявяващите се 
белези и такива, за които няма публикувани данни. В повечето статии по 
въпроса авторите са отбелязали само присъствие или отсъствие на даден 
белег, без да посочат степента на изявата му. Най-постоянен 
рентгенологичен белег у нашите пациенти са коничните епифизи и 
брахифалангията на ръцете. От таблица 11 е видно, че съществува голяма 
хетерогенност на скелетното засягане, най-подчертано при таза, 
гръбнака и метакарпалните кости. При двама от нашите възрастни 
пациенти (2 и 9) е налице деформация на гръдната клетка, последица от 
платиспондилия, лека сколиоза и Шоерманоподобни смущения в
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осификацията на прешлените, а при един (случай 6) има асептична
некроза на главичката на II метатарзална 
кост без изменения в тазобедрените 
стави, но с хипопластични пубисни кости. 
Докато за гръбначното ангажиране има 
отделни съобщения (Parizel Р. et al., 1987), 
то липсват такива за асептични некрози с 
локализация, различна от болестта на 
Пертес. Хипопластична долна челюст 
открихме у трима от пациентите ни. Този 
белег не е отбелязан в други публикации. 
В някои от тях се съобщава за хипоплазия 
на средния отдел на лицевия череп. Също 
рядка находка е ставният хиперлакситет, който намираме у двама 
пациенти (1 и 9) и може да създаде диагностични проблеми със синдром 
на Ларсен в ранното детство. Умствено изоставане се среща у около 1/3 
от болните с ТРфС-l, както е и при нашите наблюдения. Има съобщения в 
литературата за различна фенотипна изява на синдрома сред различните 
раси (Stearn Z. et al., 1990), с което би могло да се обясни 
съществуващото различие между рентгенологичните находки на нашите 
пациенти и публикуваните. Тъй като нашето проучване върху ТРфС е 
първото в страната1, у нас липсват данни, с които да сравним резултатите 
си.
Заболяването е лесно за диагностициране, но често остава 
неразпознато поради пренебрегване на белезите. Основно място при 
поставяне на диагнозата има рентгенологичното изследване, а 
съчетанието на епифизарните промени с Пертесоподобните изменения на 
тазобедрените стави е патогномонична рентгенологична находка. 
Клиничният симптомокомплекс най-често не надхвърля козметичните 
проблеми, но увреждането на скелета и специално тазобедрените стави 
може да наложи ортопедично лечение. Умствената недостатъчност налага 












9 болест на Schoerman-Mau
Табл. 12
1 Случаи 4 и 5 са докладвани на III Национален Конгрес по клинична генетика, Варна, 3- 
5.Х.1991.
*Ст
епен на засягане: (-) - липсват изменения; (+) - леки изменения; (++) - умерени изменения; (+ + +) - 
тежки изменения; (0) - липсва инф
ормация поради неотчитане на белега или неподходящ
а за изявата му възраст.
*Ст
епен на засягане: (-) - липсват изменения; (+) - леки изменения; (+
+) - умерени изменения; (+ + +) - 
тежки изменения; (0) - липсва инф
ормация поради неотчитане на белега или неподходящ
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Табл. 10: Клинични белези на 9 пациенти с ТРф
С тип I.
* Ст
епен на засягане: (-) - липсват изменения; (+) - леки изменения; (++) - умерени изменения; 
(+ + +
)• тежки изменения; (0) - липсва инф
ормация за белега или неподходящ
а за изявата му 
възраст. ** - смутено моделиране на проксималните тибиални метаф
изи; *** - асептична 
некроза на главичката на II метатарзална кост в дясно.
Изоставане в 
костната възраст
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Изследвани са трима болни с псевдохипопаратиреоидизъм - 
момиче на 10 г., жена на 22 г. и момче на 19 г. Представяме последният 
от тях, демонстриращ белези на вторичен хиперпаратиреоидизъм.
Случай 3. Момче на 19 г., постъпва в детска ендокринологична 
клиника по повод на изостряне на известното от предишно пролежаване 
заболяване псевдохипопаратиреоидизъм. Роден с тегло 5 500 г., проходил на 
18 мес., от 3 годишна възраст има периодични тонични гърчове, От статуса - 
затлъстяване II степен, нисък ръст, окръглено лице, дивергентен страбизъм, 
миопия, нарушен емайл на зъбите, брахидактилия, къси раменни и бедрени 
кости, болка в мускулите и костите, ограничени екстензионни движения в 
коленните и лакетните стави, ментална ретардация I степен. От лабораторните 
изследвания - нисък калций в серума 1.28 (норма 2.2-2.6), паратхормон - 0.9 
pmol/l (норма 0.2-2.0). Придружаващо заболяване: лупус еритематодес. 
фамилна анамнеза - майка с диабет II тип.
Рентгенологично изследване. Долихоцефален череп, платибазия, 
задебелена и уплътнена спонгиоза на черепния свод и хиперпневматизация на 
черепа. Генерализирана остеопороза на гръбначния стълб с двойно конкавни 
прешленни тела и релативно широки дискове. Скъсени са метакарпални кости 
от II до V, всички фаланги на ръцете и на стъпалата. Остеопороза с 
хиперетрофичен характер на костите на ръцете. Кистовидни просветлявания в 
спонгиозата на една метакарпална кост и две фаланги. Единични калцификати 
в меките тъкани на стъпалата. КТ на мозъка - единични симетрични 
вкалцявания в базалните ганглии на мозъка; турското седло и хипофизата са 
нормални.
Рентгенологичните изменения на скелета и при трите 
наблюдения са твърде сходни и съответни на класическите описания на 
ПХ и ППХ по отношение на скелетното засягане. При първите две болни 
е налице ППХ, а третият болен е с клинико-рентгенологична картина на 
ПХ. Само въз основа на рентгеновия образ не е възможно 
разграничаване на двете състояния. Изразената остеопороза на 
костите, кистовидните остеолитични лезии в малките кости, 
измененията на прешлените, вкалцяванията в меките тъкани и 
мозъчните структури при третия пациент са проява на вторичния 
хиперпатиреоидизъм, развиващ се у болните с ПХ. При този пациент 
диагнозата е поставена по характерната биохимична констелация и 
клиничната изява, докато рентгенологичното изследване разкрива 
вторичните промени на скелета от индуцирания 
хиперпаратиреоидизъм. Единствено КТ на мозъка в тези случаи 
доказва поражението на базалните ганглии от хипокалцемията. При 
първите двама пациенти обаче, диагнозата е възможна само след 
рентгенологично откриване на специфичните изменения на костите на 
ръцете, стъпалата и коленните стави. В такива случаи е необходимо по- 
детайлно рентгенологично изследване с оглед диференцирането от
други близки по типа на скелетното ангажиране състояния. Това са 
синдром на Turner, изолирани брахидактилии (всички типове), трихо- 
рино-фалангеален синдром, акродизостоза. Основните опорни точки на 
диференциалната диагноза са липсата на изменения на черепните 
кости, както и специфичните за всяко едно от тези заболявания 
клинични, генетични и лабораторни данни. Липсват данни за 
наследственост и при трите наблюдения, но момичето на 10 г. е 
осиновено и няма данни за родословието му. В случай 2 е препоръчано 
повторно клинично и рентгенологично проследяване на детето с оглед 
развитие на белези на ПХ, каквито са възможни при деца на майки с 
ППХ.
В диагностицирането на псевдохипопаратиреоидизма 
рентгенологичното изследване има потвърдителна стойност, при 
псевдопсевдохипопаратиреоидизма е водещо, а приложението на КТ 
при ПХ служи за определяне на степента на мекотъканното засягане 
предизвикано от хипокалцемията.
XIII. КЛЕЙДОКРАНИАЛНА ДИСПЛАЗИЯ 
Наблюдавахме девет случая на 
клейдокраниална дисплазия (седем от 
мъжки и два от женски пол, табл.13), 
изследвани клинично и рентгенологично в 
катедрите по педиатрия и рентгенология на 
Медицински университет Варна в периода 
1988-1995 година. В клинико- 
рентгенологичния анализ са включени и 
пациентите, публикувани от други автори с 
цел по-пълно определяне на параметрите на 
заболяването у нас (табл. 14).
Резултатите от клиничния статус 
на пациентите с 
ККД са посочени в 
табл. 15. На табл. 




която са включени и данните на публикуваните в нашата литература 
пациенти на основата на 27 рентгенологични симптома.
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Табл. 14: Възраст и пол на публикуваните пациенти с ККД.
No пациент ПОЛ възраст автор
10 м.в. Ж 4 г. Желев и съавт., 1972
11 п.и. М 5 г. Желев и съавт., 1972
12 ц.м. ж Ю г. Вапцаров и съавт., 1973
13 Ц.г. ж 15 г. Бозаджиева и съавт., 197Е
14 с.с. м 7 г. Дичева и Чернинков, 1994
Табл. 13: Възраст и пол на 
девет пациенти с ККД
No пациент ПОЛ възраст
1 н.м. М 4 г.
2 с.и. ж 12 г.
3 К.А. м 11 г.
4 А.А. ж 36 г.
5 Ж.П. м 3 м.
6 А.П. м 30 г.
7 М.Р. м 4 Г.
8 Я.Р. м 29 г.
9 н.с. м 1 м.
Водеща клинична проява на болестта, също и при нашите 
пациенти, се явява дефектното съзъбие. Аномалиите включват 
дефектно формиране, съзряване и ерупция на постоянните зъби и 
свръхбройни зъби. Останалите клинични симптоми обикновено не са 
пречка за битовата и трудовата адаптация на индивида, в редки случаи 
на тежка експресия на заболяването се налагат хирургични корекции 
(Spranger J. et al., 1974). Както е видно от табулираните резултати от 
клиничното и рентгенологичното изследвания на пациентите с ККД 
(табл. 15 и табл. 16), налице е многообразие от симптоми, прояваващи 
се с различна честота. По отношение на основните белези нашите 
резултати съвпадат напълно с тези на оригиналните публикации у нас и 
в чужбина, докато при по-рядко срещащите се симптоми съществува 
подчертано разнообразие на вида и степента на изявата.
При клейдокраниалната дисплазия водещо е дълбокото
разстройство на нормалната 
осификация предимно по срединната 
линия. В това отношение представлява 
интерес случай 3, при който 
поражението на гръбначния стълб е 
най-тежко сред нашите трима 
пациенти с гръбначни аномалии. При 
него се установява spina bifida на 
дъгите и задните части на телата на 
горните торакални и цервикалните 
прешлени, продължаваща в черепната 
основа до дорзума на турското седло и 
пода на предната черепна ямка. В 
литературата не намерихме описан 
подобен случай на разцепване на 
прешлените преминаващо и в 
черепната основа. Jarvis J. and Т. Keats 
(1974) са наблюдавали засягане на 
гръбнака у 27 от 40 изследвани болни, 
като преобладаващата находка е 
цервикоторакалната spina bifida, а при 
3 описват несрастнали ядра на 
вкостяване, придаващи изглед “кост в кост" на тялото. Вероятно 
описаното от нас разцепване е в резултат на по-рядко срещаща се, но 
по-пълна проява на основния патогенетичен механизъм на болестта - 
несрастване на ядрата на вкостяване на ранен етап в онтогенезата. В 
по-слаба степен засягане на гръбнака намерихме у майката на 
пациента (случай 4) и у пациент 2, проявено като платиспондилия. 
Измененията на клавикулите е сред постоянните симптоми на ККД.
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табл. 15: Клинични симптоми 





























гонадна дисгенезия 7 %
Налице е висок полиморфизъм - могат да липсват изцяло или частично 
в разнообразни варианти, също така често промените са 
несиметрични. Нашите резултати показват 26 абнормни от всичките 28 
клавикули (93%) на 14 пациенти. Двете нормални ключици са на 
различни индивиди - пациенти 
5 и 9, съчетаващи се с 
акромиална хипоплазия на 
другата. Регистрирането 
само на този белег налага 
разграничаване от синдрома 
на вродената хипо/аплазия на 
ключиците - ССНА, при който 
като правило се наблюдават 
псевдостави между
фрагментите, но липсват 
краниалните аномалии. За 
разлика от черепа, 
епифизите и пубисните кости; 
абнормностите на ключиците 
и гръбначния стълб се 
представят в широк 
диапазон, т.е. те са в по- 
голяма степен зависими от 
вариабилната експерсия на 
гена на ККД.
Епифизарните
аномалии на фалангите на 
ръцете и стъпалата (широки 
епифизи, конични епифизи, 
псевдоепифизи) са също 
постоянен белег, който обаче 
би могъл да се позитивира в 
ограничен възрастов период.
Като резултат следва
скъсяване на дисталните и 
средните фаланги на ръцете и 
стъпалата. Jensen В. (1990) 
след изграждане на
метакарпофалангеален 
профил на ръката на 17 пациенти с ККД по метода на Poznanski, 
установява генерализирана редукция на дължината на всички кости на 
ръката с изключение само на II метакарпална кост. Относително най- 
къси са средните фаланги и I, II и V дистални фаланги, като авторът
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Табл. 16: Количествена оценка на 





череп (под 2 год)
забавена осификация 100%
разширени синхондрози 100%









хиполазия на акром.части 36%
аплазия на средна трета 11%
аплаз. на латер. и средна 1 /С 28%






таз и тазобедрени стави
хипопл. пубисни кости 86%
хипопл. илиачни крила 29%
валгус на ТБС 17%
варус на ТБС 50%
"яздещи" трохантери 25%
ръце и стъпала
забавена костна възраст 63%
широки епифизи 100%
псевдоепифизи 88%
скъсени крайни фаланги 58%
конични епифизи 63%
намира зависимост - постепенно редуциране на проксимално- 
дисталния градиент в дължината на фалангите от I към V пръст. При 
двама от нашите пациенти (случаи 3 и 6) намерихме интересни 
изменения на метафизите на дългите тръбести кости - т.нар. 
бутилковидни метафизи и нарушено метадиафизарно моделиране. Това 
състояние е основен рентгенологичен симптом при други скелетни 
дисплазии, напр. болестта на Pyle, както и при остеопатии от кръвен 
произход, но много рядко е описвано при ККД. Един болен е 
наблюдавал Keats Т. (1967), при който освен това се установява и 
абнормно костобразуване в областта на бедрената шийка и 
ацетабулума. За сходна находка съобщават Дичева С. и 3. Чернинков, 
1994.
Клейдокраниалната дисплазия е генерализирано заболяване на 
скелета с автозомно-доминантно унаследяване, характеризиращо се с 
постоянно проявяващи се белези на едни скелетни отдели и подчертан 
полиморфизъм при други. Към първата група спадат аномалиите на 
черепния свод, съзъбието и епифизите на малките тръбести кости, а 
към втората - лицевия череп, ключиците, тазовите кости, гръбначния 
стълб и дългите тръбести кости. Подкрепянето на клиничната диагноза 
се основава изключително на рентгенологичните симптоми, 
съобразени с възрастта. Разкриването на етиологичните механизми 
дава възможност за пренатална цитогенетична диагностика.
XIV. ОСТЕОГЕНЕЗИС ИМПЕРфЕКТА 
Съвместно с МГКЦ - 
Варна са изследвани 
35 лица с ОИ, 
принадлежащи към 
10 фамилии. Засег­
натите споделят 5 от 
6-те типа на 
заболяването според 
класификацията на 
Sillence D. (1979). 
При две от 
обхванатите
фамилии с несъвършена остеогенеза типът на унаследяване е АР, като 
едното семейство е с кръвнородствен брак. Останалите фамилии са с 
автозомно-доминантен тип на предаване на дефектния ген. 
Предполагаема нововъзникнала мутация I A, I В и IV А тип 
наблюдавахме при три семейства. От табл. 17 е видно, че 
разпределението на нашите болни по типове не съответства на 
установената им честота по литературни данни. Отсъствието на тип III 
сред нашите пациенти би могло да се обясни със липсата на очевидно
32
Табл. 17: Разпределение на болните с OI по 
типове:
тип 01 унаследяване брой лица
1 А АД
(1 с нова мутация)
22
1 В АД





(1 с нова мутация)
1
IV В АД 3
ВС ИЧКО 35
фамилно засягане поради спорадичната им изява (рецесивно 
унаследяване) и съответно игнориране на медико-генетичната 
консултация, каквато практика се все още съществува у нас. 
Възможно е и тип III да не среща в популацията на Североизточна
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България, контингент на МГКЦ -
Графика 2: Сколиоза при 23 





Варна, тъй като изхождайки от 
емпиричните данни за 
честотата на гена за ОИ и 
броя на нашите пациенти, 
имаме основание да 
смятаме, че сме обхванали 
около 50% от лицата с ОИ в 
региона. От всичките 35 
болни с ОИ при 8 образното 
изследване спомогна за 
поставяне на диагнозата, а 
при останалите
заболяването е било 
диагностицирано в други 
здравни заведения преди 
медико-генетичната консул-тация, но рентгенологичното изследване е 
допринесло за уточяване на типа на ОИ при някои от тях. Представяме 
клинико-рентгенологичните данни на тези 8 болни с ОИ в табл.18. 
Недиагностицирането на тези осем пациенти до провеждането на 
образното изследване се дължи по наше мнение на следните причини: 
1) липсата на фрактури, или незначителният им брой; 2) неадекватна 
оценка на характера на костните промени в ранното детство; 3) 
принадлежността на по-голямата част от пациентите към сравнително 
леко протичащите типове IA и IB, изявяващи се понякога само със 
сколиоза; 4) неотчитане на фактора „фамилност“.
ст. II-IV ст. над IV
ст.
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Графика 4: Белези от образното изследване при 23 
пациенти с 01 тип I
Останалите 27 пациенти с ОИ са диагностицирани преди 
изпращането им в МГКЦ за определяне на риска при следващото 
поколение. Образно изследване е проведено при 17 от тях -16 с тип I и 
1 с тип IV. Разпределението по симптоми за тип I е посочено в графики 
2, 3 и 4, където са включени и седемте пациенти с този тип от табл. 18.
При тип I честотата на симптомите е в съответствие с данните 
от най-голямото публикувано проучване на ОИ (Sillence D. et al., 1979), 
извършено върху 127 лица. Единствено по-съществено различие се 
установява в броя на случаите, които са без фрактура до момента на 
изследването. Сред нашите пациенти такива са 26% срещу 8 % на 
Sillence D. et al. (1979). Друго отличие има и при белега "промени в 
черепната основа" - Sillence D. (1994) намира в около 25% от 
пациентите компютъртомографски промени в черепната основа с 
неврологична изява, докато от нашите пациенти с тип I едва 7% имат 
рентгенови данни за базиларна импресия. Причината за това според 
нас е, че при нашите пациенти поради липса на възможност не е 
















* Начало преди 
раждането
* Нормални еклери 
« Двамата родители 
с ОИ тип 1Б
ПЕХГ (24 г.с.):
» Фрактура на фемура
• Хипоехогенен череп 
РЕНТГЕНОЛОГИЧНО 
(POSTMORTEM):
« Силно намалена осификация на 
черепа
• фрактури на две ребра и на фемурите
• Леки деформации на всички дълги 
кости








* Първа фрактура 
на 11 м.
* Осем фрактури до 
момента
* Сини еклери 
« Кариозни и 
оцветени зъби
* Майка със сини 
еклери, без фракт.
РЕНТГЕНОЛОГИЧНО:
• Еднородна остеопороза на скелета
• Платибазия. Тънки черепни кости без 
Вормианови костици
* Сколиоза (III гр. По Cobb)
* Платиспондилия
• Тънки кости и ребра
* Начална кистоподобна костна 






• Две фрактури, 
първата на 6 г.
• Нормални зъби
• Майка и сестра 




• Нормален гръбначен стълб 
РЕНТГЕНОВА ОСТЕОМЕТРИЯ:
• Намалено МСК под 2 SD
LA
АД
4. К.Н., м. 
15г.,163см
» Проходило на 14 
м.














• Дъговидно симетрично изкривени 
фемури на възраст 1 г.
• Фрактури тип "зелена клонка" на 
фемур, тибия и фибула между 5-8 г,
• Тип "стрес-фрактури" между 9-12 г.
• Фрактури на бедро и хумерус с 
"обичаен" вид след 12 г.
• сколиоза (II гр. по Cobb) без 
платиспондилия
• Нормален череп








5: П.И., м. 
18г.,162см
(-1SD)
• Пет фрактури, 
първата на 5 г.
• Сини еклери
• Нормални зъби






• Нормален череп, гр. стълб и ръце 
РЕНТГЕНОВА ОСТЕОМЕТРИЯ:
• Намалено МСК (-3.4) на предмишница 
КТ С ОПРЕДЕЛЯНЕ НА МСК:
• намалена ТКП на радиуса




6: М.А., ж. • Без фрактури РЕНТГЕНОЛОГИЧНО:
52 г„ • Сини еклери • Сколиоза (V гр. по Cobb) IА
140см. • Лесно • Нормален череп АД




• Намалено МСК (-1,9) на 
предмишница
7: И.А.,ж. • Без фрактури Не са проведени образни изследвания





• оперирана за 
LCC на 4 г.
АД
8: Д.А., ж. • Без фрактури РЕНТГЕНОЛОГИЧНО:
15 г., • Сини еклери • Сколиоза (II гр. по Cobb) IА
141см. • Нормални зъби • Нормален череп АД
(-3SD). • Синдром на • Нормална костна структура, без
Дъщеря 
на М.А.
Turner (45X0) деформации и ангулации
Прилагането на методи, отчитащи МСК е с най-голяма стойност в 
подкрепата на клиничното подозрение за ОИ за типове I и IV. 
Пренаталната ехография има диагностична стойност при рискови 
фамилии за установяването на тип IV в подходящи за прекъсването на 
бременността срокове. Post-mortem рентгенографията е от значение за 
точната диагноза на мъртвороденото или починалото в неонаталния 
период дете. КТ е необходимо средство за оценка на състоянието на 
черепа и мозъчните структури при лица с I и IV тип на ОИ и проявена 
неврологична симптоматика.
XV. ХИПОФОСФАТЕМИЧЕН РАХИТ
Представяме наблюдение на болна с хипофосфатемичен рахит 
на 47 г. Налице са характерните лабораторни отклонения в нивата на 
фосфора - хипофосфатемия и хиперфосфатурия поради намалена 
тубулна фосфатна реабсорбция, 63% при норма 82-90%.
Началото на оплакванията са от края на първата година от живота, когато 
е забелязано, че детето изостава с прохождането и ръста, и проявява белези 
на рахит. С израстването се е задълбочило ръстовото изоставане.
От статуса: нисък ръст (около 130 см., -5SD) за сметка главно на долните 
крайници. Нормално оформена глава, лека депресия на основата на носа,
изпъкване на фронталните тубери. Нарушен емайл на зъбите. Хиперлордоза. 
Болки във врата, кръста, гърба, тазобедрените, раменните и коленните стави. 
Мускулна хипотония. Няма данни от фамилната анамнеза за роднини с 
подобна фенотипна изява.
Рентгенологично изследване: умерено изразена еднородна и
генерализирана остеопороза на скелета с груба трабекуларна структура на 
спонгиозата. Ръце - скъсяване на фалангите с тенденция към 
изобрахифалангия. Радиална девиация на крайните фаланги на V пръсти. 
Артрозни промени на I карпо-метакарпални стави двустранно, в по-лека степен 
на метакарпо-фалангеалните стави на същия лъч. Разширени дистални 
метафизи на двете улни. Гръбначен стълб - хиперлордоза, платиспондилия с 
биконкавни прешлени поради остеопорозата, начални спондилоартрозни 
промени. Спина бифида на S,, псевдостави на страничните израстъци на Ц. 
Таз и тазобедрени стави - изтънени шийки на илиачните кости 
супраацетабуларно двустранно, варусна деформация на шийките на 
бедрените кости, високо стоящи трохантери. Ставните междини са умерено 
стеснени, уплътнени са ацетабуларните ръбове с остеофити. Коленни стави и 
подбедрици - костите на подбедриците са скъсени, задебелени и леко 
деформирани. Изразени артрозни изменения на коленните стави, в ляво е 
налице дисециращ остеохондрит със "ставна мишка". Вкалцявания в 
менискусите. В същата степен промени се установяват и на глезенните стави. 
Двете тибии са резицирани проксимално субметафизарно. Раменна става и 
хумерус - скъсена, задебелена и деформирана раменна кост. Главата на 
раменната кост е хипопластична и с увеличен размер в напречна посока.
В детската възраст клиничната, биохимичната и
рентгенологичната констелация на хипофосфатемичния рахит е 
характерна и не представлява диагностична трудност. Разпознаването 
на заболяването при възрастни обаче е затруднено и е важно от гледна 
точка на диференциалната диагноза на ниския ръст (Poznanski А., 
1995).
В представения случай диагностицирането на заболяването в 
детството е пропуснато. Рентгенологичните изменения и
анамнестичните данни, както и протичането на заболяването насочват 
към хипофосфатемичен рахит.Поставянето на точната диагноза у 
възрастни е възможно след прилагане на необходимия лабораторен 
тест, насочването към който е в резултат на рентгенологичната 
находка. Прогнозата е благоприятна, но както и при други системни 
скелетни заболявания с дълга преживяемост се развива ранна и 
прогресираща артроза и спондилоартроза. Варусната деформация на 
долните крайници може да наложи хирургична корекция.
Рентгенологичното изследване при хипофосфатемичния рахит 
не е водещо, но има за задача да потвърди клиничната диагноза, 
основаваща се на анамнезата, статуса и лабораторните изследвания, 




Ние сме изследвали трима пациенти с различни форми на 
остеопетроза - момче на 10 г. с тежката АР форма, момиче на 5 г. с 
леката АР форма и мъж на 37 г. с II подтип на леката АД форма. 
Представяме вторият от тези случаи.
Случай 2. Момиче на 5 години. Постъпва в ортопедична клиника по 
повод на поредна фрактура, в случая на раменната кост. Липсват данни от 
анамнезата и статуса за други заболявания или отклонения в лабораторните 
изследвания на серума.
Рентгенологично изследване (5 месеца след фрактурата). 
Разширеното изследване на скелета се наложи поради съмненията за 
остеосклеротични участъци на фрактурираната раменна кост (графията беше 
с ниска информативност заради наложената гипсова превръзка) и анамнезата 
за предхождащи фрактури. Раменна кост - петнисти зони на остеосклероза в 
дисталната метафиза на раменната кост и проксималните метафизи на 
радиуса и улната. Проксималната метаепифиза, гленоидалната ямка, шийката 
на скапулата и дисталните участъци на клавикулата и proc. coracoideus са с 
еднородна остеосклероза, докато останалите участъци на тези кости са 
нормални. На мястото на фрактурата диафизата е леко разширена, а костната 
плътност около фрактурната ивица е хомогенно повишена в необичайно 
широка зона около нея. Гръбначен стълб - всички кортикални пластинки на 
телата на прешлените са силно уплътнени, придаващи вид на "сандвич" на 
телата, които са със запазена форма. Ребрата са нормални по форма и 
структура с изключение на малки участъци на остеосклероза в проксималните 
и дисталните им краища. Таз и тазобедрени стави - остеосклероза по 
периферните участъци на илиачните крила, сакрума и ацетабулумите. 
Нормална форма на таза и проксималите участъци на фемурите. Дясна 
подбедрица - на границата между горна и долна трети със средната част на 
диафизата се установяват напречни лентовидни склеротични зони, като на 
тези места костта е леко разширена. На същите нива на фибулата се виждат 
еднакви по вид с тези на тибията промени. Необичайно ясно се визуализира 
каналът на нутрициалната артерия на тибията. Структурата на талуса и 
калканеуса е с т.нар. "кост в кост" изглед. На костите на лявата предмишница 
се установяват изменения, подобни на тези на подбедрицата.
Известността на остеопетрозата в медицинския свят се дължи 
на откриването и приложението на рентгеновите лъчи (Рейнберг С., 
1964). Тази сентенция е особено приложима при тези разновидности на 
заболяването, които протичат безсимптомно. Съвременната 
постановка за тази скелетна дисплазия е твърде сложна поради 
незавършената номенклатурна схема (Gorlin R., 1994).
Традиционно остеопетрозата е известна с две разновидности - 
вродена автозомно-рецесивна (още малигнена) и късна автозомно- 
доминантна (бенигнена). Според съвременните познания по този 
въпрос към първата разновидност се отнася тежката АР форма (Albers- 
Schonberg), а към втората - останалите три форми, с които обаче не се
изчерпва фенотипната и генетичната хетерогенност на заболяването. 
Анализът на клиничните и рентгенологичните белези на нашите болни 
позволява те бъдат причислени към конкретни форми на 
остеопетрозата. При първия случай освен определянето му като тежка 
АР форма, образното изследване имаше за задача да определи 
степента на засягане на долната челюст от съпътстващия остеомиелит, 
срещащ се при болните с тази форма в около 20%. S-образната 
девиация на костите на подбедриците е находка, която отсъства от 
комплекса белези на тежката АР форма на заболяването. В този случай 
деформацията е предизвикана от прекомерното разширение на 
метафизите на тибиите, което е възможно при по-голям срок на 
преживяемост. Случай 2 споделя симптомите на леката АР форма, при 
която има нисък фрактурен праг и понякога лека анемия. При тази 
пациентка се наблюдават интересни рентгенологични феномени, за 
които не сме открили сведения в литературата съобразно нашата 
осведоменост. Зоните с хомогенна склероза, обичайни за 
остеопетрозата, са локализирани предимно в гръбначния стълб и 
проксималните отдели на хумерусите и фемурите. В останалите 
засегнати от процеса участъци на скелета остеосклерозата е с петнист 
вид и е само на местата на усилено костообразуване - епифизи и 
апофизи, вкл. и около фрактурните ивици. Това обстоятелство според 
нас демонстрира при тази форма минималното превалиране на 
остеобластната функция на местата с повишени изисквания за растеж 
на костта, за разлика от тежката АР, където липсват остеокласти 
изобщо. Това вероятно е причината да не се разпознае заболяването 
при това момиче, въпреки многократните възможности във връзка с 
предхождащите фрактури. Повишената чупливост на костите тук е 
факт, който е трудно обясним с известните ни познания върху 
остеопетрозата. От една страна при формите с категорично изразена 
скелетна остеосклероза (тежката АР и леките АД) няма или е рядко 
абнормната чупливост, а от друга, при общо взето нормалната 
рентгенологична плътност на дългите кости при леката АР форма, 
чупливостта е водещ симптом. Сходни резултати съобщават и Bollerslev 
J. and Р. Andersen (1989) - 2 от 20 пациенти с тежката АР форма, и 10 от 
15 с леката АР форма са имали фрактури. Авторите не предлагат 
задоволително обяснение на феномена. Липсата на пряка зависимост 
между абнормната костна плътност и нейната механична устойчивост 
потвърждава мнението на Poznanski А. (1994) за голямата 
хетерогенност на тази група скелетни дисплазии и за все още 
непълната й класификация. Третият ни пациент е без никакви 
оплаквания, които могат да се свържат със състоянието на скелета му. 
Рентгенологичните находки и клиничното му протичане споделят 
напълно известните до момента белези на подтип II на четвъртата
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форма на остеопетрозата, тъй като при по-лекия тип I прешлените са 
нормални, а уплътнението на черепа само е набелязано. При пациента 
липсват фрактури и клинични данни за компресия на ЧМН, които могат 
да се срещнат при този тип. Предполага се, че последната форма на 
остеопетрозата е много по-честа от останалите. Тя не е свързана с 
анемии, хепатоспленомегалия, слепота, остеомиелити, умствено 
изоставане и т.н. Най-малко 40% от случаите са асимптоматични и се 
откриват на рентгенографии по друг повод. Може да има повишена 
кисела фосфатаза в серума.
Остеопетрозата е хетерогенна група заболявания с различна 
степен на генерализирана остеосклероза и различно унаследяване. 
Рентгенологичното изследване на скелета е достатъчно информативно 
за диагностицирането и определянето на формата му. КТ е ценен метод 
за оценка на очакваното стеснение на отворите на ЧМН в черепната 
основа при тежката форма.
XVII. ОСТЕОМЕЗОПИКНОЗА
Наблюдавахме ОМП у момче на 13 години.
От статуса. Има оплаквания от болки в гърба и дясната тазобедрена 
става от 4-5 години, които са отдавани на съпътстващо заболяване - синдром 
на Марфан. Ръст 184 (+3SD), астеничен хабитус, птицеподобно лице, дълбоки 
очи, къс филтрум, долихоастеномелия, арахнодактилия с лека клинодактилия
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Физ. 3
на ръцете и стъпалата, 
слабост в тръбната
мускулатура, налагаща 
носене на укрепващ корсет. 
Хиперметропия +6<±
Пролапс на задното




незначителна в шийния 
отдел. Генерализирано 
уплътнение на кортикалните 
пластинки на телата на 
прешлените, вкл. и на 
синостозиралите вече части 
на сакрума. Очертанията на 
дискалните повърхности са 
силно неравни с дълбоки 
вдлъбвания към
спонгиозата, особено в 
поясния отдел. На всички 
прешлени предните ръбове 
са скосени (Физ. 3).
Хомогенна остеосклероза около сакроилиачните стави, постепенно 
преминаваща в нормална костна структура дистално. Ацетабуларните покриви 
двустранно са почти хоризонтални, валгитет на шийките на бедрените кости. 
Неравномерна ивицеста и петниста склероза в метафизите на малките 
тръбовидни кости на ръцете. Малки екзостози на десния радиус дистално и и 
на V средна фаланга на лявата ръка. Черепът и дългите тръбовидни кости са 
нормални.
Заболяването е изключително рядко срещано в практиката, 
главно поради незначителната си клинична проява и ограничеността на 
патогномоничните рентгенови белези в юношеския период. Около 30 
случая са публикувани в световната литература до 1992 г. (Kozlowski К. 
et al., 1994).
Различията с петте пациенти от оригиналното описание на 
Maroteaux Р. (1980) са в засягането на периферния скелет. В последно 
време и други автори публикуват такива случаи, разширявайки по този 
начин симптоматичната палитра на заболяването (Kozlowski К. et al., 
1994). Описаните в литературата болни с ОМП са във възрастта между 
10 и 17 години, както и нашия пациент. В тази връзка представляват 
интерес промените в гръбначния стълб на майката на описаното момче 
- платиспондилия и Шоерманоподобни лезии по повърхностите на 
прешлените. Това обстоятелство ни дава основание да предположим, 
че пораженията на гръбначния стълб при ОМП са проявени в най-тежка 
степен в периода на най-активно израстване и съзряване на скелета, 
които резултират в болест на Шоерман с израстването на индивида. На 
графиите на болния направени три години преди нашето изследване 
описаните изменения са по-демонстративни. Допускаме, че майката е 
имала подобно смущение в костообразуването на гръбначния стълб на 
същата възраст, регресиращо до състояние, покриващо се 
рентгенологично с болестта на Шоерман.
По наше мнение въпрос на бъдещето е пълното изграждане на 
комплекса белези при ОМП, както и изясняването доколко тя е 
самостоятелно заболяване с широк диапазон на пенетрантност и 
експресивност или еднотипна рентгенология на проява на близки 
патологични състояния. У нас ОМП не е описвана.
Диагнозата на остеомезопикнозата се поставя 
рентгенологично и прилгането на други образни методи е ненужно. 
Натрупването на по-голям брой рентгенологични наблюдения ще 
позволи да се завърши симптомокомплекса на заболяването и да се 
определи неговата нозолична принадлежност.
XVIII. ФИБРОЗНА ДИСПЛАЗИЯ
фиброзната дисплазия (болест на Jaffe-Lichrenstein) е с 
относително подробно изграден симптомокомплекс на основата на 
конвенционалната рентгенология. В последното десетилетие КТ
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измества рентгенологичните методи в диагностиката на ФД в случаите 
с черепна локализация, която е в около 25% при моноосалните форми и 
в около 50% при полиосалните форми.
Пет болни с черепна локализация на фиброзна дисплазия са 
изследвани в Катедрата по рентгенология на МУ Варна. Резултатите от 
клиничното и рентгенологичното изследване са отразени в табл. 19. На 
всички е извършена КТ на черепа, при 4 след регистрирани промени в 
костната структура на обикновената рентгенография, и при един след 
насочване от лицево-челюстен хирург поради съмнение за тумор.
Т а б л .  1 9 :
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пациент данни от КТ клинични данни
1.Т.Й., 13 г. 
мъж
• кости: фронтална и 
сфеноидална
• анатомична област: апекса на 
дясната орбита, компресия на 
зрителния нерв
• структура: склеротична
от 2 год. прогресивно 
отслабване на зрението в дясно 
поради атрофия на зрителния 
нерв
2.С.П., 14 г. 
жена
• кост. максила
• анатомична област: ргос. 
alveolaris на дясната максила, 
издуване и изтъняване на 
кортикалиса
• структура: кистична
от 6-7 годишна възраст горните 
зъби в дясно са криви, по-дълги и 
по-раздалечени
З.Ч.Л., 27 г 
мъж
• кости: темпорална
• анатомична област: частично 
калварията и лявата пирамида с 
деформация и редукция на 
мастоидната пневматизация
• структура: кистично- 
склеротична
прогресивна загуба на слуха в 
ляво от няколко години
4.М.М..28 г. 
мъж
• кости: етмоидална и фронтална
• анатомична област: горно- 
медиалните стени на двете 
орбити, повече в дясно, без 
стеснение на оптичния канал
• структура: склеротична
подутина на челото в дясно над 
веждата, леко ограничение в 
движението на очния булб
5.С.Д., 43 г. 
мъж
• кости: фронтална, париетална, 
окципитална, сфеноидална, 
етмоидална, долна челюст
• анатомична област: лявата 
половина на главата, двете 
орбити, всички синуси освен 
десните максиларен и 
етмоидален
• структура: пейджетоподобна
гротескен вид на главата и 
лицето без промени в слуха, 
запазен визус в ляво с 
ограничения в движението на 
булба
Приема се, че ФД се представя рентгенологично с три основни 
форми на патологичната костна структура - склеротична, кистична и 
пейджетоподобна. Нашите пациенти споделят това деление, само при
пациент 3 определяме структурата като смесена - кистично- 
склеротична. Разпознаването на ФД с екстракраниална локализация е 
сравнително лесно и често е случайна находка. При краниалната 
моноосална локализация рентгено-анатомичните особености на черепа 
допълнително усложняват диференциално-диагностичния процес и 
използването на КТ в тези случаи е задължително. При нашите 
пациенти 1, 2, 3 и 4 първоначалната диагноза беше костентумор, а при 
пациент 5 - болест на Пейджет, вероятно поради вида на патологичната 
структура и обширното ангажиране на черепа. При пациенти 1, 3 и 4 
промените на черепните кости бяха регистрирани на обикновена 
рентгенография, а на пациент 2 рентгенографията беше без 
патологични изменения. Находката у последния се потвърди 
хистологично. Анализът на скениграмите на болните с ФД показва, че 
експанзията на процеса е по типа на "най-
малкото съпротивление", обстоятелство установено и в двете по- 
значими проучвания върху ФД на черепа у нас - при 21 болни (Петков Д. 
и съавт., 1980) и при 20 болни (Костов П. и съавт., 1986). 
Потвърждаваме данните от тези и от други автори, че склеротичната 
форма преобладава в сфено-етмоидалния комплекс, а в калварията и 
челюстите са по-чести пейджетоподобната и кистичната форми. 
Противно на популярното схващане, че динамиката на процеса спира 
след третото десетилетие, ние установихме тласък на заболяването при 
петия болен. Пациентът съобщава, че след 37та си година размерът на 
главата му започнал да нараства. Подобно развитие наблюдават и 
Davies М. et al. (1991) у 37% от болните, предимно жени. По отношение 
на възрастовата изява на болестта нашите резултати съвпадат с 
публикуваните у нас. Не се откриват данни за наследственост от 
анамнезата у всички наши наблюдения. Черепната локализация на ФД, 
особено кистичният и смесените варианти, изисква разширяване на 
рентгенологияното изследване с КТ, МРТ, костна сцинтиграфия и 
хистологична проба за разграничаване от интраосален менингеом, 
цементо-осифициращ фибром, болест на Пейджет, адамантином и 
костен тумор (различни хистологични видове) (Wallach S., 1991).
Засягането на черепа при фиброзната дисплазия има своите 
особености в диагностиката и протичането, обусловени от анатомо- 
физиологичната му уникалност и възрастовата проява. КТ е с най- 
висока стойност за видовото определяне на заболяването и неговата 
динамика и усложнения. Специфичността на процеса дава основание 
за нозологична самостоятелност.
XIX. МИОФИБРОМАТОЗА
При това изключително рядко срещащо се заболяване 
промените са с раждането и се изразяват във фиброми, разположени 
подкожно и ангажиращи мускулите, и в метафизите на дългите кости.
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Обикновено лезиите изчезват спонтанно, ако нямат органна 
локализация (McKusick V., 1970; Poznanski A., 1995).
Представяме новородено с миофиброматоза със засягане на 
скелета, кожата и подкожните структури, проследено до 2 годишна 
възраст.
Д.Д. на 15 дни, тегло 2 800, ръст 52 см., мъжки пол. По гърдите, гърба, 
крайниците и главата на детето се установяват множество тумороподобни 
образувания с размери от 2-3 мм. до 2-3 см., появили се в неонаталния период. 
Малко по-късно се появила твърда подутина с размери 4-5 см. в дясната 
поплитеална ямка, която е несрастнала с надлежащата кожа. Наличие на 
единични ангиоми по кожата, физикалният статус и лабораторните 
изследвания на кръвта и урината са нормални. На проведеното ехографско 
изследване на дясната поплитеална ямка се установи кръгла хипоехогенна
хомогенна паренхимна формация с гладки 
и резки външни контури и размери около 
2/2 см..
Рентгеновото изследване на 
скелета разкри надлъжно ориентирани 
просветлявания, разположени симетрично 
в дисталните метафизи на фемурите и 
тибиите и в проксималната метафиза на 
лявата тибия (Фиг. 4). Дефектите са 
рязко очертани с лек склеротичен вал 
около тях. Компактният слой не е 
променен. Лезиите в десния фемур и 
лявата тибия са множествени, 
кистоподобни. Костите на ръцете, 
стъпалата, гръбначният стълб и черепа са 
нормални. Не се установиха патологични 
промени на ехографското изследване на 
коремните органи и мозъка, както и на 
белодробната рентгенография. На детето 
беше направена хирургична биопсия на 
едно от кожните възелчета с големина 1 
см. с резултат - фибром (без Шванови
От фамилното изследване се установява, че бабата по майчина линия и 
вуйчото на детето са с уточнена неврофиброматоза.
На контролния клиничен и рентгенологичен преглед след 2 години се 
установи, че всички подкожни възелчета са изчезнали и само на местата на по- 
големите от тях персистират ангиомоподобни вдлъбнати петънца. На 
рентгенографията на дългите кости на долните крайници не се наблюдават 
никакви патологични отклонения.
Въпреки, че миофиброматозата има характерен 
симптомокомплекс, в нашия случай тя първоначално е била погрешно 
диагностицирана като остеомиелит, а по отношение на кожните
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промени като неврофиброматоза (NF1), очевидно под влияние на 
фамилната анамнеза. Множествеността на измененията, липсата на 
съответната клинична картина и характерът на рентгеновия образ 
изключват остеомиелита. Костните промени при неврофиброматозата 
(NF1) са от друго естество и водят до хипоплазия и дисплазия на 
сфеноидалните кости и гръбнака, деформации на дългите кости и 
псевдоартрози (Poznanski А., 1995). Липсва и специфичната за NF1 
кожна пигментация. Енхондроматозата е с почти идентични костни 
лезии, но те се появяват много по-късно и липсват мекотъканните 
промени. По отношение на заболяванията, проявяващи се с подобна 
рентгенологична симптоматика с раждането, ние изключихме 
Лангерханс-клетъчната хистиоцитоза на костите (хистиоцитоза X) 
поради липсата на другите клинични белези. Освен характерните за 
заболяването кожни и костни аномалии, в подкрепа на диагнозата е и 
почти пълното им редуциране с израстването на детето.
Рентгенологичното изследване при миофиброматозата 
разкрива типични метафизарни просветлявания у новороденото, но 
диагностицирането на заболяването се основава на кожните 
изменения. От друга страна рентгенографията на дългите кости е 
сигурен диференциално-диагностичен подход при новородени с 
подкожни фиброзни възли.
XX. МЕТАХОНДРОМАТОЗА
Ние наблюдавахме фамилна форма на метахондроматоза у 
момиче.
Е.Ж. на 3 г. и 7 мес., родено от втора нормално протекла бременност с 
тегло 3 850 г. След прохождането родителите забелязали деформация в 
областта на коленните стави и приблизително по същото време скъсяване на 
дясната предмишница. Майката е имала "криви крака" в ранното детство, 
спонтанно "оздравели". На нейни външни снимки на възраст 4, 7 и 30 години е 
очевидна варусната деформация на двете подбедрици, по-слабо проявена на 
възраст 7 г. и липсваща на 30 г. С подобни, спонтанно отзвучали деформации е 
била и нейната майка.
От статуса. Нормален ръст 100 см., нормален интелект. Варусна 
деформация на дясната подбедрица и скъсяване на дясната предмишница. От 
рентгенологичното изследване. Череп и гръбначен стълб - нормални. 
Маргинално в крилото на дясната илиачна кост се установява ветриловидна 
зона на широки ивицести просветлявания с периферна остеосклероза и 
дребнозърнести калцификати. Подобни лезии в костта, но с хаотична 
ориентация се виждат и в двете пубисни кости. Просветлявания с 
преобладаваща надлъжна посока има симетрично в проксималните 
метадиафизи на бедрените кости при нормални шийки и епифизи. Сходни 
изменения с подчертана надлъжна трабекуларизация се установяват в 
дисталните метафизи на фемурите, проксималните и дисталните метафизи на 
тибиите, дисталните метафизи на радиусите. Наблюдава се скъсяване и 
улнарна ангулация на десния радиус дистално и медиална ангулация на
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дясната тибия проксимално, на местата на най-големите участъци на 
патологичната костна структура. По средата на лявата улна се установява 
малък кортикален дефект. Във всички метакарпални кости и фаланги на ръцете 
се виждат метафизарни просветлявания със същата рентгенологична 
характеристика, но с различни размери. При най-обширните костни дефекти 
(дясна тибия, десен фемур, десен радиус и някои фаланги) е налице прекъсване 
на компактата, груба мрежовидна структура на прилежащата епифиза, 
ангажиране на диафизата и проминиране под формата на "козирка" на костни 
елементи извън очертанията на осифициралата структура.
Рентгенографиите на коленните стави и ръцете на родителите на 
детето са нормални.
Някои автори приемат заболяването като форма на 
множествената енхондроматоза (Волков М., 1985).
Метахондроматозата се различава рентгенологично от болестта на 
Ollier по трабекуларизацията на лезиите, характерните калцификати в и 
по периферията на хрущялните маси и по начина на унаследяване - АД. 
У нас не е описвана, а в световната литература има единични 
съобщения.
Рентгенологичната картина на описания пациент е сходна с тази 
на множествената енхондроматоза, каквато е и неговата първоначална 
диагноза. Засягането на таза, трабекуларизацията на огнищата на 
просветляване и промените в епифизите са против енхондроматозата. 
Съществен момент при поставяне на диагнозата в случая е идентичната 
деформация на подбедриците на майката на приблизително същата 
възраст. Това обстоятелство означава, че има обратно развитие на 
промените у майката, и че унаследяването е автозомно-доминантно. 
При енхондроматозата случайното откриване и обратното развитие са 
възможни, но липсва наследственост. Поставянето на точната диагноза 
при метахондроматозата е важно за определяне на прогнозата на 
заболяването и обема и срока на евентуалната хирургична корекция.
Метахондроматозата е самостоятелно диспластично скелетно 
заболяване с определен автозомно-доминантен тип на унаследяване, 
деликатни рентгенологични различия от множествената 
енхондроматоза и благоприятна прогноза по отношение на костните 
деформации. Рентгенологичното изследване на всички скелетни отдели, 
заедно с генеалогичното проучване, е с най-голяма стойност за 
диагнозата. Периодичното рентгенологично проследяване осигурява 
контрол на очакваната благоприятна еволюция.
XXI. СПОНДИЛОКОСТАЛНА ДИЗОСТОЗА/ДИСПЛАЗИЯ
Принадлежността на това заболяване към групата на 
скелетните дисплазии е спорна, тъй като съчетава у себе си белези и 
на дизостоза и на дисплазия. В световната литература се срещат и 
двете названия за означаване на състоянието, макар че то не е 
включено в номенклатурата на остеохондродисплазиите (познато е
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още като синдром на Jarcho-Levin). Ние приемаме, че въпреки 
изолирания характер на аномалиите в гръбначния стълб и ребрата, те 
са в достатъчна степен влияещи върху цялостното развитие на 
индивида. Това обстоятелство, както и пренаталната му проява, ни дава 
основание да включим СКД в този труд.
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Табл. 20: Възраст, пол, клинична изява, унаследяване и асоциирани 
аномалии при 8 болни с СКД.____________________________________
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Ние сме изследвали клинично и рентгенологично 8 болни с СКД. 
На табл. 20 са дадени възрастта, пола, начина на унаследяване и 
присътвието на асоциирани аномалии на другите ограни и системи. 
Съотношението между половете при нашите болни е приблизително 1:1.
Скъсяването на гръбначния стълб и редуцирания брой на 
ребрата със сливане на части от тях са водещата костна аномалия на 
заболяването. Тежестта на синдрома се определя от два фактора - 
състоянието на гръдната клетка и присъствие на асоциирани аномалии 
на други системи. Рентгенологичното изследване демонстрира 
вертебралните и ребрените аномалии, а ехографията - евентуалното 
ангажиране на пикочо-отделителната, сърдечно-съдовата и
централната нервна система. Както може да се види от табл. 21, у 
всички пациенти намираме редуциране на броя на ребрата, като то е 
повече от лявата страна. У двама пациенти има нормален брой на 
ребрата в дясно. При трима са засегнати само торакалните прешлени, 
при трима торакални и лумбални, а при един с тежка АР форма - липсва 
и сакрума. Нашите резултати показват, че степента на поражение на 
гръбначния стълб не е в пряка връзка с наличието на асоциирана 
аномалия - при двама от петте пациенти с други аномалии е засегнат 
само торакалния отдел, и при трима торакалния и лумбалния. Също 
така не намираме пряка зависимост между формата на СКД и 
асоциираните аномалии - последните се откриват у трима с тежката АР 
форма, и у двама с лека АР форма.
При всички пациенти периферният скелет и черепните кости са 
нормални. При пациент 4 имаше клинично съмнение за LCC в дясно, 
(отхвърлено ехографски) тъй като гръбначната аномалия беше 
предизвикала ротация на таза.
СКД има сходство със синдрома на Klippel-Feil. Този синдром 
обаче протича без или с незначителен нанизъм, а дефектът в 
гръбначния стълб се състои в аплазия на дисковете и сливане на малък 
брой прешлени. При VATER и VACTERL асоциациите (общо означавани 
VVA), които са близки по фенотипната си изява с СКД, вертебралните 
аномалии са незначителни, локализират се предимно в лумбо- 
сакралния отдел, не протичат с редукция на броя на ребрата (дори 
може да има свръхбройни ребра), преобладават гастроинтестиналните 
и урогениталните аномалии и няма наследственост. Въпреки това, 
въпросът за границата между VVA и СКД остава открит, особено в 
случаите когато има непълен VVA със скелетен абнормалитет. 
Анализът на нашите резултати ни дава основание да се присъединим 
към мнението на Kozlowski К. (1984), че двете състояния вероятно имат 
единен патогенетичен механизъм и могат да се приемат като част от 
комплекса "аксиални мезодермални дисплазии" с различна етиология. 
Наличието на менинго-миелоцеле и оклузивна хидроцефалия у пациент 
1 и оклузивна хидроцефалия у пациент 2 показва ангажиране на 
ектодермалните структури. За наличие на менинго-миелоцеле 
съобщава и Kozlowski К. (1984) у един от 14-те си пациенти.
Проявата на неврологични симптоми като правило не присъства 
при СКД въпреки, че първичният дефект е в малсегментацията на 
невралната тръба. По този въпрос нашите резултати съвпадат с 
публикуваните от различни автори.
Поради характерните изменения на телата на прешлените, с 
начало около 7 г.с., е възможна пренатална ултразвукова диагностика 
след 16. г.с. (Marks F. and В. Young, 1989). Диагностичните критерии са: 
къс гръбнак и гръден кош, нечифтни ядра на вкостяване, сливане на
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ребра и прешлени, изпъкнал корем.
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Табл. 21: Рентгенологични промени при 7 болни с СКД:
пациент No 
(от табл. 20)
рентгенологични промени на скелета
1.Б.И., 17 д. 11 ребра в дясно, 10 в ляво, сагитално разцепване 
на Th2, от Th3 до ТИц двустранни полупрешлени и 
отделни неразвити осификационни ядра (фиг.). КТ 
- менингомиелоцеле, неразвити прешленни дъги.
2.Т.М., 30 д. 12 ребра в дясно, 9 в ляво, като VI и VII са слети в 
началото, десни полупрешлени на Th7, Th8, Th12 и 
L4, и  л я в  на Ц .
З.М.А., 45 д. 10 ребра в дясно, 9 в ляво, ветрилообразни, 
хипопластични проксимални части на ребрата, 
аплазия на сакрум, хипопластични скапули
4.М.М., 7 м. къси, деформирирани и частично слети III-V ребра в 
ляво, аплазия на левите половини на I-V торакални 
прешлени, десни полупрешлени L, и S ,, сколиоза, 
декстропозиция на сърцето.
5.В.В., 1 г. по 11 ребра двустранно, в дясно VI и VII ребра са 
слети дорзално и се свързват с прешлена като 
едно, OTTh6flo T h 12ca прешлените са сагитално 
разцепени.
6.С.А., 2 г. 8 ребра в дясно, 10 в ляво, II, III и IV ребра в ляво са 
свързани с проксимален костен мост, V-X са слети 
по двойки в залавните си места, от Th2 до L2телата 
са със силно нарушена осификация.
7.С.Т., 4 г. нормални ребра в дясно, в ляво липсва V ребро, IV 
е хипопластично, a III, VI и VII са деформирани и 
разширени, V полупрешлен в дясно.
8.Г.Г., 41 г. 10 ребра в дясно, 7 в ляво, IV, V и VI ребра в ляво са 
разширени и с множествени костни мостове 
помежду си, телата на прешлените от Th4 до L3 
силно деформирани, но поради тежката сколиоза е 
невъзможна точна оценка на осификацията.
Спондилокосталната дисплазия/дизостоза е самостоятелно 
заболяване на скелета, асоцииращо се с елементи на VVA, с която 
вероятно споделят обща принадлежност към "аксиални мезодермални 
дисплазии". Пренаталната ехографска диагностика във втория 
триместър на бременността е възможна. Рентгенологичното 
изследване на гръбначния стълб определя степента на засягането му, 
но не и клиничната форма на заболяването. Ехографията е 




1. Post-mortem рентгенографията на скелета единствено осигурява 
необходимата информация за осъществяване на адекватен 
диагностичен процес при леталните скелетни дисплазии.
2. Пренаталната ехография в определени срокове е най- 
информативният метод за диагностициране на леталните и проявените 
с раждането нелетални скелетни дисплазии.
3. Задълбоченото познаване на симптомите от образната диагностика 
на скелетните дисплазии и уточняването на начина на изграждането на 
диагнозата при всяка нозологична единица, позволяват 
осъществяването на адекватен диагностичен процес и предпазва 
болния от излишни и неинформативни изследвания.
4. Конвенционалното рентгенология но изследване е най-
информативният метод за диагностициране на съвместимите с живота 
скелетни дисплазии. Компютърната томография има стойност за 
детайлна оценка на пространствената архитектоника на скелета и 
костната плътност при отделни случаи и ограничен брой нозологични 
единици.
5. Времето на появата и изчезването на конкретни рентгенология ни 
белези е фактор, който е не по-малко важен за диагнозата, отколкото 
самите симптоми.
6. Съвместното интерпретиране на симптомите от образната 
диагностика с данните от анамнезата, клиничният статус, 
лабораторните изследвания и генетичното консултиране е 
задължително условие за точната диагноза при скелетните дисплазии. 
Екипният принцип на работа в тази деликатна област е гаранция за 
диагностична коректност.
7. Диагностицирането в практиката на скелетна дисплазия не е 
самоцелно действие за самата диагноза. То насочва във вярна посока 
медико-генетичното консултиране, коригиращата терапия и трудово­
правната епкспертиза на засегнатия индивид в интерес на неговата 
здравна и социална адаптация.
СПРАВКА ЗА ПРИНОСИТЕ:
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1. Методологично е разработен въпросът за необходимостта от post­
mortem рентгенографията.
2. Направена е количествена оценка на най-често наблюдаваните и с 
най-голямо значение за диагнозата на остеохондродисплазиите 
рентгенологични и клинични белези при клейдокраниалната дисплазия, 
трихо-рино-фалангеалния синдром, метафизарната ходродисплазия по 
типа на Schmid и остегенезис имперфекта.
3. За първи път у нас са представени обобщени резултати от 
проучване на скелетни дисплазии в многостранен аспект - пренатална 
диагностика, методи на изследване, унаследяване, клинико- 
рентгенологични параметри, усложнения, прогноза.
4. Направен е преглед на публикациите в българската медицинска 
литература върху остеохондродисплазиите от позицията на 
съвременните познания, като е изтъкнат приносът на българските 
автори в описанието на костните дисплазии, систематизирани по 
нозологичен принцип според съвременната им класификация.
5. Оптимизирани са диагностичните рамки на заболяванията от 
групата на костните дисплазии чрез описание на случаи за първи път у 
нас (вродена спондилоепифизарна дисплазия, множествена 
епифизарна дисплазия, МХД по типа на Spahr, трихо-рино-фалангеален 
синдром, остеомезопикноза, миофиброматоза, метахондроматоза), 
чрез добавяне на нови случаи на вече описани заболявания и чрез 
демонстриране на нови симптоми и атипични прояви.
6. Създаден е рентгенологичен диагностичен справочник на скелетните 
дисплазии, съобразен с времето на появата на белезите им. На базата 
на този справочник е създадена компютърна програма1.
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